El sindrome Jarcho-Levin es una condicion genética hereditaria, caracterizada por una combinacion
de estatura corta (enanismo de tronco corto), malformaciones de las vértebras (huesos de la columna
vertebral) de las costillas, y problemas respiratorios debidos a la deformidad de la cavidad toracica.
En muchos casos, el abdomen puede ser prominente y los brazos y las piernas pueden parecer
inusualmente largos. Existen dos clasificaciones de este sindrome: la disostosis espondilotoracica y
la disostosis espondilocostal, que varian en severidad. Se estima que todos los afos nacen unos 5
bebés con el sindrome Jarcho-Levin en Puerto Rico. Esto quiere decir que aproximadamente 1 de
cada 8,500 bebés nace anualmente con el sindrome Jarcho-Levin.

Condiciones Asociadas

Los nifios con el sindrome Jarcho-Levin también pueden padecer enfermedades congénitas
del corazon, anomalias del tracto anal y urogenital, anomalias de las extremidades, torticolis
(contraccion sostenida de los musculos del cuello que hacen que se incline la cabeza) y hernias.

Causas y Factores de Riesgo

Este sindrome es causado por la presencia de copias no funcionales de genes especificos, heredadas
de uno o ambos padres. Aun se continuan investigando los genes especificos que ocasionan este
sindrome.

* Cuando la condicion es autosdmica recesiva ambos padres tienen que ser portadores de un
gen no funcional, para que ocurra la condicién.
o Cuando ambos padres son portadores de una copia correcta y otra no funcional del gen,
existe un 25% de probabilidad de tener un bebé con el sindrome Jarcho-Levin.
o Cuando ambos padres tienen el sindrome Jarcho-Levin, todos sus hijos tendran el
sindrome.
o Cuandoun padretiene el sindrome Jarcho-Leviny el otro es portador de una copia correcta
yotranofuncional del gen, existe un 50% de probabilidad de tener un bebé con el sindrome.

* Cuando la condicién es autosémica dominante al menos uno de los padres debe tener la
condicién, para que ocurra la condicion.
o Cuando un padre tiene el sindrome Jarcho-Levin y el otro no esta afectado, existe un
50% de probabilidad de tener un bebé con el sindrome.
o Cuando ambos padres tienen el sindrome Jarcho-Levin, existe un 75% de probabilidad
de tener un bebé con el sindrome.

Diagnéstico

El sindrome Jarcho-Levin se puede diagnosticar durante el embarazo o después de que nace el bebé
mediante un examen fisico. Durante el embarazo, se puede diagnosticar mediante un sonograma
durante el segundo o tercer trimestre. En bebés con tronco corto, tan pronto nacen se debe realizar
una radiografia de térax.
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Tratamiento

Los nifios con el sindrome Jarcho-Levin necesitan atencion médica inmediata para el manejo de posibles
problemas respiratorios. Se debe ofrecer un manejo continuo para evitar infecciones respiratorias. Existe
la alternativa de cirugias ortopédicas que pueden mejorar la calidad de vida de estos nifios.

Complicaciones a largo plazo

Los nifios con el sindrome Jarcho-Levin tienen una inteligencia normal y con la asistencia médica
adecuada seran capaces de crecer y llevar una vida plena y productiva. El prondstico para estos
nifos varia dependiendo de la severidad de la condicion. La supervivencia de los nifios con displasia
espondilotoracica es usualmente buena y mayor que la de nifios con displasia espondilocostal, ya que
estos nifios tienden a tener mas problemas respiratorios.

Para mas informacion:

Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos Asociacion de Desérdenes Genéticos y Metabdlicos de Puerto Rico
Departamento de Salud de Puerto Rico www.geneticapur.org
Tel: (787) 765-2929 X-4573 // Fax: (787) 764-4259
e-mail: defectoscongenitos@salud.gov.pr Alianza para la Prevencién de Defectos de Nacimiento
www.salud.gov.pr/Programas/CampanaAcidofolico http://alianzadefectosdenacimiento.yolasite.com
Somos Team Jarcho Levin Asociacidn de Padres Pro-Bienestar de Nifios con Impedimento (APNI)
Tel:(787) 379-2029 Tel:(787) 763-4665 // Fax:(787) 765-0345
e-mail: administrador@jarcholevin.org o nereidam744@gmail.com centroinfo@apnipr.org
www.jarcholevin.org www.apnipr.org

Fuente:

+ Sistema de Vigilanciay Prevencién de Defectos Congeénitos, Division Madres, Nifios yAdolescentes,
Secretaria Auxiliar de Salud Familiar, Servicios Integrados y Promocion de la Salud, Departamento
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