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Antecedentes: el sindrome de Larsen se considera una enfermedad rara, ocasionada por
una mutacion en el gen FLNB, se caracteriza principalmente por un desarrollo anormal de
los huesos teniendo como consecuencia diversas manifestaciones clinicas, tales como, pie
equinovaro, hiperlaxitud articular o ligamentaria, dismorfias faciales tales como
hipertelorismo, puente nasal deprimido y frente prominente, entre otros. Se hereda de
manera autosémica dominante.

Reporte de caso: paciente femenino con diagnoéstico clinico de sindrome de Larsen cuya
madre y abuelo materno cuentan con el mismo diagnéstico, al nacer estuvo hospitalizada
siete dias tras hallazgos sugestivos del sindrome y diversas complicaciones. Conclusién: no
existe un registro oficial sobre los casos de pacientes con sindrome de Larsen pero es
importante vigilar y tratar a los pacientes de manera adecuada.

ABSTRACT

Background: Larsen's syndrome is considered a rare disease caused by a mutation in the
FLNB gene; it is mainly characterized by abnormal bone development, resulting in various
clinical manifestations, such as clubfoot, joint, and ligament hyperlaxity, facial dysmorphia
such as hypertelorism, depressed nasal bridge, and prominent forehead, among others. It is
inherited in an autosomal dominant pattern. Case report: A female patient diagnosed with
Larsen syndrome whose mother and maternal grandfather have the same diagnosis. At
birth, she was hospitalized for seven days after findings suggestive of the syndrome and
various complications. Conclusion: There is no official registry of patients with Larsen
syndrome cases, but it is essential to monitor and treat patients appropriately.
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Introduccién

El sindrome de Larsen (OMIM: 150220), descrito por Joseph Lar-
sen en 1950, es una enfermedad caracterizada por el desarrollo
anormal de los huesos. Las manifestaciones clinicas incluyen
caracteristicas faciales distintivas tales como frente promi-
nente, puente nasal deprimido, hipertelorismo, pie equinova-
ro, luxaciones articulares, hiperlaxitud articular, puntas de los
dedos cuadradas, metacarpianos cortos, anomalias en la
columna vertebral, defectos del paladar, disminucién de la
rigidez de los cartilagos condrocostales, entre otros. Los rayos
X pueden mostrar pequenos huesos adicionales en las mune-
cas y tobillos (1).

Se atribuye a patrones de herencia autosémica dominante
principalmente, aunque se han descrito formas recesivas. Tie-
ne una incidencia aproximada de 1 en cada 100 000 nacidos
vivos (2), estd ocasionado por mutaciones en el gen de la fila-
mina B (FLNB, 3p14.3) que codifica la proteina del mismo nom-
bre y que tiene como funcién la construccién del citoesquele-
to, ademads de participar en la sefializacién celular. La filamina
B es importante para el crecimiento, proliferacién y diferencia-
cién de los condrocitos al igual que para la osificacién del car-
tilago (3).

Es importante mencionar que en la literatura se ha descrito
una forma letal de la enfermedad, su tipo de herencia es auto-
sémica recesiva. Esta ocasiona la muerte en el periodo neona-
tal y se le atribuye a insuficiencia respiratoria ocasionada por
traqueomalacia e hipoplasia pulmonar (2).

Imagen 1. Hiperextensién de extremidad inferior.

Reporte de caso

Paciente femenino que acude por primera vez a consulta
teniendo un afno dos meses de edad. Cuenta con diagnéstico
clinico de sindrome de Larsen, producto del tercer embarazo,
madre con antecedente de un aborto, madre y abuelo materno
con el mismo diagnéstico sindrémico.

Parto a las 34 semanas de gestacioén por cesarea con peso al
nacer de 2.4 kg, se desconoce la talla por contracturas en cade-
ras y rodillas, se desconoce el puntaje de Apgar. Requirié hos-
pitalizacién a los siete dias de vida, tras hallazgos de luxacién
de rodillas, malformacién de los dedos y dismorfias faciales,
fue valorada por ortopedia y se le colocaron férulas de yeso
muslo-podalicas, con la intencién contener la extensiéon de
rodillas y cadera. Se adapté ademaés un cojin de Frejka e inicié
terapia fisica a los cinco meses de edad.

En relacién con el desarrollo psicomotor presenté sostén
cefalico a los siete meses, sedestacion a los diez meses, desa-
rrollo lenguaje asi, balbuceo a los tres meses, monosilabos a
los 6 meses, actualmente bisilabos.

Acude nuevamente a consulta teniendo dos afnos y ocho
meses. No logra la marcha, se impulsa con las manos, lengua-
je de acuerdo con su edad. A la exploracién fisica se encuentra
peso de 11 kg (Percentil 3), talla: 82 cm (< Percentil 3), perimetro
cefdlico (PC) de 49 cm (Percentil 50), craneo normocéfalo con
palpo saliente a nivel del hueso occipital, puente nasal depri-
mido, pabellones auriculares de baja implantacién, térax estre-
cho y deprimido, ruidos cardiacos sin alteraciones, abdomen
sin hernias ni megalias, extremidades con hiperlaxitud liga-
mentaria e hiperextensién, ausencia de rétula, pie zambo bila-
teral. (Ver imagenes 1,2 y 3)
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Imagen 2. Pie eginovaro bilateral.

Imagen 3. Puente nasal deprimido.

Discusién

Los trastornos esqueléticos son un grupo complejo donde se
conocen mas de 450 condiciones con una heterogeneidad cli-
nica y molecular significativa, generalmente estan caracteri-
zadas por un desarrollo del sistema esquelético y crecimiento
anormal. Algunos trastornos esqueléticos son letales incluso

antes del nacimiento o bien poco después de este. El presente
caso familiar ha sido realizado con la intencién de generar
conciencia sobre el sindrome tratado, esto considerando la
baja incidencia, pero alta relevancia del mismo. Un dato para
considerar es la escasa cantidad de informacién que se tiene
sobre el sindrome de Larsen, ademas, no existen paginas ofi-
ciales con registros de los casos en México.
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El diagnéstico de la paciente pudo realizarse gracias a las
caracteristicas fisicas de la misma, asi como los antecedentes
familiares, sin embargo, actualmente contamos con el diagnés-
tico molecular que se puede realizar analizando el gen involu-
crado. El tratamiento para el sindrome de Larsen depende de
las manifestaciones de cada paciente por lo que hasta el
momento se ha brindado un manejo integral. Un diagnéstico
temprano y oportuno brinda la oportunidad de que el pacien-
te tenga una mejor calidad de vida.

Conclusién

En las revisiones bibliograficas se hace mencién de una inci-
dencia aproximada de 1 por cada 100 000 nacimientos, sin
embargo, no existe un dato especifico y no se encontré un
registro oficial sobre los casos.

El sindrome de Larsen puede tener manifestaciones de
expresividad variable por lo que es vital mantener en vigilancia
y tratamiento oportuno a los pacientes. Debido a lo anterior la
importancia de reportar este caso.
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