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RESUMO

Introducao: Adisplasia toracica asfixiante ou sindrome de Jeune é
uma condi¢do rara de transmissao autossomica recessiva
caracterizada por um distlrbio da ossificacdo endocondral, com
diminuicao da caixa toracica. Nos casos mais severos é
potencialmente letal, pelo rapido desenvolvimento de insuficiéncia
respiratoria e complicacdes infecciosas.

Objetivo: Relatar um caso de Sindrome de Jeune.

Método: Revis&o de prontuério.

Relato de caso: Lactente do sexo feminino, 8 meses, internada
com tosse seca, febre, dispnéia e deformidade toracica. Permanéncia
prolongada em unidade neonatal por asfixia perinatal e sepse e
hospitalizagao anterior por crise de sibilancia. Padréo radiologico
de torax e pelvis compativeis com Sindrome de Jeune. Conclus3o:;
O presente relato permite a discussao das manifestagdes clinicas,
metodos diagnosticos, seguimento e estratégias terapéuticas para a
Sindrome de Jeune.

Palavras chave: Anomalias da caixa toracica, distrofia toracica
asfixiante, Sindrome de Jeune.

ABSTRACT

Introduction: Asphyxiating thoracic dysplasia or Jeune syndrome
Is a rare condition of autosomal recessive transmission characterized
by a disturbance of endochondral ossification, with reduction of
thoracic cage. In severe cases itis potentially lethal, due to the rapid
development of respiratory failure and infectious complications.
Objective: To report a case of Jeune syndrome.

Method: Revision of medical records.

Case report: Female patient, 8 months of age, was admitted with
dry cough, fever, dyspnea and thoracic deformity. Prolonged staying
at neonatal unit by asphyxia and sepsis and previous hospitalization
by wheezing. Radiological pattern of thorax and pelvis compatible
with Jeune syndrome.

Conclusion: This report allows discussion of clinical manifestations,
diagnostic methods, monitoring and therapeutic strategies for Jeune
syndrome.

Keywords: asphyxiating thoracic dystrophy, Jeune syndrome,
thoracic cage abnormalities.
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INTRODUCAO

A sindrome de Jeune ou Distrofia Toracica Asfixiante
([OMIM 208500]) € uma rara condrodisplasia autossémica recessiva,
geneticamente heterogénea. As principals mutac0es associadas
ocorrem nos genes ATDT (15qg13), ATD2 (3q), ATD3 (11q); ATD4
(2q24) e ATD5 (4p14)". Em 1992, ela foi classificada como uma das
seis displasias esqueléticas com costelas pequenas, a saber: Tipo |
(Saldino - Noonan), Tipo Il (Majewski), Tipo [ll (Verma — Naumoff),
Tipo IV (Beemer — Langer), Sindrome de Jeune e Sindrome Ellis-
Van Creveld . Sua freqliéncia € de aproximadamente 1 caso para
100.000 a 130.000 nascidos vivos®.

Ela se caracteriza por um torax pequeno e estreito. Os
0S50S longos podem ser normais ou levemente encurtados. Seu
aspecto clinico & amplo, variando desde casos suaves até outros
extremamente graves com insuficiéncia respiratoria e morte ainda
nos primeiros meses de vida. Tardiamente podem ser caracterizados
envolvimentos renal, hepatico, pancreatico e ocular**°.

O objetivo deste artigo & apresentar um caso de Distrofia
Toracica Asfixiante com manifestacdes respiratorias presentes ja ao
nascimento e no primeiro ano de vida, culminando com obito.

METODO
Revisao de prontuario médico e seguimento clinico durante

hospitalizagao no Servico de Pediatria do Hospital Escola Alvaro
Alvim, em 2010.

RELATO DE CASO

P.C.B., lactente, sexo feminino, 8 meses, branca, natural
de Campos dos Goytacazes, RJ. Menor com historia de tosse seca,
febre e dispnéia ha 4 dias procurou assisténcia medica,
permanecendo hospitalizada em emergéncia por 3 dias e devido
a0 agravamento do caso, foi recomendada a hospitalizacao. Histéria
patologica pregressa: Com historico de internacao em Unidade
de Terapia Intensiva apos o0 nascimento, devido a asfixia perinatal
e sepse e no Hospital Alvaro Alvim aos 3 meses por crise de
sibilancia. Historia gestacional e do parto: G4P3A1. Parto normal
a termo, sem intercorréncias. ldade gestacional: 40 semanas. Peso
ao nascimento: 3.320g. Alta hospitalar apos 36 dias de internacao
em Unidade de Terapia Intensiva. Diagndsticos na alta: asfixia
perinatal, sepse, forame oval pequeno e deformidade toracica.
Historia vacinal: Incompleta para a idade (3 doses contra polio, 3
doses de tetravalente e 2 doses contra rotavirus). Nao recebeu a
vacina antipneumococica. Ao exame fisico: Peso: 4.200g; estatura:
59 cm; perimetro cefalico: 40 cm. Prostrada, dispneica, taquipnéica,
taquicardica, acianotica, hipocorada (++/4+), hipohidratada,
desnutrida, atraso no desenvolvimento psicomotor. Cavidade oral
e otoscopia sem alterages. Ritmo cardiaco regular em 2 tempos,
bulhas normofonéticas, frequéncia cardiaca de 128 bpm. A ausculta
pulmonar presenca de roncos, estertores subcrepitantes difusos
bilateralmente, tiragem subcostal e intercostal moderada e frequéncia
respiratoria de 68 ipm. Torax estreito (Figura 1). Abdome globoso,
doloroso a palpacgao profunda, peristalse positiva e figado palpavel
a 2 cm do reborbo costal direito. Genitalia e membros sem alteragoes.

dL, hematocrito de 28,5%:; leucocitos totais 19.700/mm?3, com 1%

Figura 1. Torax estreito.

de eosindfilos, 1% de bastdes, 78% de segmentados; 19% de
linfécitos e plaquetas de 778.000/mm?; VHS de 76mm; Sodio de
129 mEq/L; Potassio de 4,9 mEg/L; Cloro de 108 mEg/L. Urocultura
e hemocultura negativas. Suspeitado o diagnostico de infecgao
bacteriana respiratoria, sendo a paciente tratada com Ceftriaxona,
inaloterapia respiratdria e sintomaticos. O exame radiologico
demonstrou reducdo importante do diametro toracico,
horizontalizacao das costelas e claviculas com posicionamento alto
(Figura 2). Aradiografia panoramica pelvica mostrou teto do acetabulo
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Figura 2. Reducao do didmetro foracico, horizontalizacao
das costelas e claviculas com posicionamento alto.
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horizontal (Figura 3). A radiografia de coluna evidenciou corpos
vertebrais conservados, espacos intervertebrais conservados e
pediculos e articulacdes interapofisarias inalteradas. O ultrassom
abdominal total confirmou figado de dimensdes normais e contornos
regulares, com ecogenicidade parenquimatosa preservada e
demais estruturas inalteradas.

Figura 3. Teto acetabular horizontal.

DISCUSSAQ

ADistrofia Toracica Asfixiante € uma osteocondrodisplasia,
de natureza autossomica recessiva, caracterizada pelo torax
pequeno e estreito e com encurtamento variavel dos membros.

No caso relatado néo foi descrita consanguinidade entre
pais, nao havendo casos similares na familia. A menor tinha dois
Irmaos vivos e saudaveis. Mae referia um caso de aborto, de
etiologia ndo esclarecida.

Do ponto de vista clinico, a crianca preenchia os achados
compativeis com o diagndstico de Sindrome de Jeune: costelas
pequenas e horizontalizadas; encurtamento dos membros e torax
estreito.

A forma de apresentacéo das criancas afetadas é variavel.
Alguns s&o portadores de deformidade toracica e dificuldade
respiratoria desde o nascimento; outros chegam com relato de
infecgOes respiratdrias baixas de repeticdo: outros sio
encaminhados para investigacdo de deformidades toracicas: e outros
com grau de anormalidade da caixa toracica menos grave sé terao
0 diagndstico quando as deformidades melhor se exteriorizarem e
despertarem a ateng&o dos pais.

No presente caso desde o nascimento o estreitamento
toracico e a dificuldade respiratoria permearam a evolug&o, exigindo
hospitalizages. Os casos mais severos se apresentam com dificuldade
respiratoria e infecces bacterianas desde o0s primeiros meses, no
contexto de hipoplasia pulmonar e sdo frequentemente letais.

Nos casos em que ha sobrevivéncia além dos primeiros
anos pode ocorrer doenga hepatica, melhor caracterizada pelas
provas de fungdo hepatica do que ultrassonografia®; doenca
pancreatica®; e principalmente doenca renal progressiva, com
elementos glomerulares, cisticos e intersticial %57

Nao foram caracterizadas alteracdes das funcoes
hepaticas e renal nem alteracdes ultrassonograficas no caso relatado.

O estudo radiol6gico dos portadores da Sindrome de
Jeune demonstra: costelas curtas, horizontalizadas: asas iliacas
quadradas; tetos acetabulares horizontais com chanfraduras
medianas; e em dois tercos dos casos, ja ao nascimento, estéo
presentes os centros de ossificacao proximais dos fémures. Tais
achados a exce¢&o do Ultimo também estavam presentes no caso
relatado.

Estudo demonstrou a possibilidade de diagnéstico
sonografico pre-natal da Sindrome de Jeune ja na 142 semana em
uma forma bastante severa, pela avaliacdo do tamanho e forma do
torax e costelas. Nos casos mais leves o diagnostico pré-natal,
entretanto, nao € possivel. Também foi chamada a atencéo para a
valorizagao de uma translucéncia nucal aumentada no contexto de
uma suspeita de Sindrome de Jeune, que seria determinada pela
pressao constritiva do torax estreito sobre o coragéo*.

Yang e colaboradores diferenciaram dois tipos Sindrome
de Jeune baseados em aspectos radiolégicos e histopatologicos. O
tipo 1 seria caracterizado radiologicamente por extremidades
metafisarias irregulares e histopatologicamente por fises
desorganizadas com juncdes condrocostais irregulares. O tipo 2
corresponderia ao que mais frequentemente se caracteriza como
Sindrome de Jeune, com extremidades metafisarias lisas e
histologicamente por jungdes cartilagem-osso também lisasé,

Os principais diagnosticos diferenciais da Sindrome de
Jeune devem ser feitos com a Sindrome de Ellis-Van Creveld e com
a doenga de Verma-Naumoff (SR PSIII).

A Sindrome de Ellis-Van Creveld exterioriza-se por baixa
estatura; polidactilia das maos e displasia das unhas em todos os
casos e ocasionalmente polidactilia dos pés; manifestacoes orais
como hipoplasia do esmalte, hipodontia, ma oclusao, hipertrofia
gengival e erupgdo e esfoliacdo prematura dos dentes: defeito
cardiaco em mais de 50% dos casos (defeito do septo atrial); além
de aspecto tridente em pélvis e fus@o do hamato com o capitato em
punho, que € caracteristica. A Sindrome de Ellis-Van Creveld deve
ser diferenciada principalmente da Sindrome de Jeune tipo 1 de
Yang e colaboradores®. Na paciente estudada estavam ausentes a
polidactilia, as alteracdes de orofaringe e unhas e o envolvimento
cardiaco.

Adoenca de Verma-Naumoff (SR PSIII) manifesta-se por:
0ss0s longos encurtados; costelas extremamente curtas, conferindo
um aspecto cilindrico ao térax; polisindactilia; anormalidades
urogenitais; alteracdes do quadril semelhantes as da Sindrome de
Jeune; metafises alargadas e anormalidades vertebrais*. Em nossa
paciente estavam ausentes a deformidade cilindrica de torax, a
polidactilia, alteracdes do trato urinario detectaveis ao exame
sonografico, bem como o alargamento das metéafises e o
comprometimento vertebral.
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O compartilhamento de muitas manifestacoes entre as

sindromes além de diferentes diagnosticos intrafamiliares sugerem
fortemente que estas condicbes possam representar variantes de
uma mesma desordem?®.
A Sindrome de Jeune é uma doenca genética heterogénea, que
compromete principalmente a caixa toracica com complicacoes
respiratorias. Normalmente ha necessidade de acompanhamento
rigoroso nos primeiros anos de vida, mas com diminuicdo dos
problemas respiratorios com o avanco da idade. Na série de 13
casos de de Vries e colaboradores, o prognostico foi melhor do que
0 normalmente relatado na literatura. Os autores deste estudo
propoem acompanhamento rigoroso nos dois primeiros anos de
vida, se possivel com pneumologista, o uso da imunoterapia e o
tratamento precoce com antibiéticos, nos casos de insuficiéncia
respiratoria®.

No presente relato houve boa resposta ao uso do
antibiotico, beta adrenérgico inalatorio e fisioterapia respiratoria.
Também durante a hospitalizagéo foi feita a orientacéo sobre a
importancia do controle ambiental, boa oferta hidrica e atualizagéo
do esquema vacinal (incluindo a vacina antipneumécica e contra
Influenza). E recomendavel o estudo urindrio e sanguineo
anualmente nos dois primeiros anos, a espirometria anual nos cinco
primeiros anos, o estudo por ultrassom de abdome e a avaliagao
oftalmoldgica aos 5 e 10 anos®.

O tratamento cirurgico visa ao aumento do diametro da
caixa toracica. Pode ser feita a estemotomia e a interposicéo de
enxerto sintético ou autologo. Também & possivel a expansao lateral
com separacgao de seis costelas de seu periosteo, seguida de
osteotomias e interposicao de estruturas de titanio™.

CONCLUSAO

O presente relato possibilitou a discusséo das
manifestacoes clinicas, métodos diagnosticos, seguimento, bem como
estratégias terapéuticas referentes a Sindrome de Jeune. Relatar
esse caso pode colaborar para a disseminacao do conhecimento
desta patologia e possibilitar a identificacdo de novos casos,
ressaltando a importancia do acompanhamento multidisciplinar,
visando antecipar, prevenir e tratar as complicagdes mais frequientes
associadas a esta entidade.
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