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Se comunica un nuevo caso esporadico de sindrome de
Freeman-Sheldon, de padres no consanguineos. El nifio
presentaba deformidades caracteristicas de artrogriposis
distal en manos y pies y ademas la caracteristica facies de
“cara en silbido”. Asimismo exhibia otras manifestaciones
clinicas como gran hernia inguinal bilateral y deformida-
des de la caja toracica. Esta ultima malformacion le condi-
ciond y le provoco serios episodios bronconeumonicos,
que demoraron el tratamiento quirirgico de la hernia in-
guinal bilateral.

Es preciso conocer las caracteristicas ecograficas de las
deformidades de las extremidades de este sindrome para
lograr un diagnoéstico de sospecha prenatal precoz de sin-
drome de Freeman-Sheldon, sobre todo en familias con
historia previa.

Se expone el manejo preanestésico, el método anestési-
co y el tratamiento quirirgico que fue realizado a los 9 me-
ses de edad, debido a la demora impuesta por los episo-
dios repetitivos de bronconeumonia.
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FREEMAN-SHELDON SYNDROME: CLINICAL
MANIFESTATIONS AND ANESTHETIC AND
SURGICAL MANAGEMENT

We report a new sporadic case of Freeman-Sheldon syn-
drome. The parents were not blood relatives. The boy
showed characteristic deformities of distal arthrogryposis
in the hands and feet, as well as the typical features
of “whistling face syndrome”. In addition, the patient
showed other clinical manifestations such as a large bila-
teral inguinal hernia and thoracic cage abnormalities. The
latter abnormality led to serious episodes of broncho-
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pneumonia that delayed the surgical repair of bilateral in-
guinal hernia. Knowledge of the sonographic characteris-
tics of deformities of the extremities is essential to reach
an early prenatal suspected diagnosis of Sheldon-Freeman
syndrome, especially in families with a history of the syn-
drome. We describe the preanesthetic management, anes-
thetic method and surgical technique performed when the
child was aged 9 months. The delay was due to recurrent
episodes of bronchopneumonia.
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INTRODUCCION

En 1938 Freeman y Sheldon! describieron 2 nifios con
“distrofia craneocarpotarsal”, con unas caracteristicas fa-
ciales peculiares consistentes en una desproporcion entre
el tamano del craneo y de la cara a favor del crineo, con
apariencia de macrocefalia, microstomia, microrretrogna-
tia, filtrum alargado con orificios nasales estrechos e hi-
pertelorismo. Ademas llamaba la atencion una desviacion
ulnar de las manos con contractura en flexién de los de-
dos y pies equinovaros. Las caracteristicas alteraciones fa-
ciales condicionaron el que Burian? en 1963 acufiara el
término de “sindrome en cara de silbido” (whistling face
syndrome).

Su patron hereditario es de tipo autosémico dominan-
te como documentaron Aalam y Kuhhirt? en 1972, aun-
que posteriormente se observé consanguinidad en una
familia con casos de este sindrome, por lo que se sospe-
ché un probable patrén de tipo autosémico recesivo del
sindrome?. En 1996, Zampino et al®> describieron un “caso
esporadico” del sindrome de “cara en silbido” en un pa-
ciente con grave hipertonia, dificultad deglutoria, atrofia
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cerebral y cerebelar, senalando que seria mejor hablar de
espectro de Freeman-Sheldon, mis que de sindrome
de Freeman-Sheldon, debido a diferentes mecanismos
patogenéticos encontrados: muscular, esquelético y neu-
rologico, a la amplitud de sus manifestaciones clinicas y a
su heterogeneidad genética.

Nosotros aportamos un nuevo “caso esporadico” de sin-
drome de Freeman-Sheldon, que presenta ademas otras
manifestaciones clinicas como malformacion de la caja to-
racica, malformaciones esqueléticas y gran hernia ingui-
noescrotal bilateral, exponiendo el manejo anestésico y
quirdrgico para la correccion de esta Gltima anomalia.

OBSERVACION CLINICA

Recién nacido, varon, cuarto hijo de madre con férmula
G-A-V (4-0-4), padre de 44 anos, madre de 37 afos, sin
consanguinidad, fumadores habituales, sin malformaciones
congénitas familiares, producto de embarazo controlado
de 41 semanas. En el primer control ecografico a las 20 se-
manas se aprecia polihidramnios, hipocinesia fetal y pie iz-
quierdo varo, amniocentesis con cariotipo 46 XY, serologia
TORCH con rubéola y toxoplasma: inmunes; antigeno Hbs
y VDRL: negativos. En controles ecogrificos posteriores se
apreciaban cambios artrogripéticos en las extremidades.

Figura 1. Sindrome de Freeman-Sheldon: caracteristicas
Jfaciales (A) y gran hernia inguinal bilateral (B).
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Parto a término con intento de extraccion via vaginal
mediante férceps, terminando por cesdrea. Peso al naci-
miento, 3.030 g; talla, 47 cm (P3); indice corporal medio,
13,7 (P5-P1g); perimetro cefélico, 38,5 cm (p > 97), y ma-
durez somatica estimada de 40 semanas, test de Apgar
de 6y 9 al minuto y 5 min, respectivamente.

Exploracion fisica: escasos movimientos espontaneos,
reaccionando bien a estimulos, acrocianosis, polipnea y
macrocefalia. Tumefaccién parietooccipital bilateral y ero-
siones superficiales en cuero cabelludo. Edema de parpa-
dos, hipertelorismo, epicanto, blefarofimosis, frente pro-
minente, raiz nasal ancha con orificios nasales estrechos y
en eversion, filtrum largo, microstomia, paladar ojival, mi-
crorretrognatia y depresion central en menton. El cuello
es corto y ancho. Abdomen blando, depresible con her-
nia inguinoescrotal bilateral. Extremidades superiores cor-
tas con signos artrogripéticos y contractura en flexion,
desviacion ulnar de las manos con contractura de los de-
dos en flexion. Displasia bilateral de caderas con contrac-
tura en flexion. Pie izquierdo equinovaro e hipertonia ge-
neralizada de predominio axial.

Posteriormente se efectuaron evaluaciones ecograficas:
cerebral, abdominal y cardfaca en las que no se encon-
traron alteraciones. Presenté polipnea transitoria en pe-
riodo puerperal inmediato y formacién de abscesos en
cuero cabelludo en los que se aislo Staphylococcus epi-
dermidis, que fueron tratados mediante drenaje y anti-
bioterapia de amplio espectro (ampicilina y gentamicina).

Desde su nacimiento hasta que es intervenido a los
9 meses de edad por gran hernia inguinoescrotal bilate-
ral (fig. 1) presentd 4 episodios de bronconeumonia, que
precisaron ingreso hospitalario, antibioterapia prolongada
e intensiva y fisioterapia respiratoria para su tratamiento,
lo que retrasé la intervencion quirdrgica. En las radiogra-
fias de térax practicadas se aprecian signos de deformi-
dad condrocostal con excesiva angulacion en arcos cos-
tales posteriores mas intensa en las primeras costillas y en
el lado izquierdo y hemivértebras entre D4 y D6 que pro-
vocaba torax angosto en chimenea y asimétrico (fig. 2).
Asimismo fue sometido a tratamiento ortopédico por sus
alteraciones en caderas y pies (fig. 3).

En la evaluacion preanestésica se realizan radiografia
lateral de crineo y cuello donde se apreciaba la per-
meabilidad aérea de la faringe, confirmada en una fibros-
copia rinofaringea. Debido a la acentuada microstomia
del paciente y a la retrognatia se acepta la imposibilidad
de intubacion endotraqueal directa mediante laringosco-
pia. Por ello la anestesia del paciente se efectia median-
te induccioén con Sevorane por medio de mascarilla fa-
cial y anestesia epidural caudal con bupivacaina al 0,25%
e infiltracion anestésica local con el mismo firmaco y
ventilacion espontanea.

El tratamiento quirtrgico comenzo por el lado derecho
encontrando un gran saco herniario que contenia asas
de intestino delgado y epiplon mayor, el teste derecho de



Sindrome de Freeman-Sheldon

Figura 2. Sindrome de Freeman-Sheldon: malformaciones de caja tordcica (A) y de columna vertebral (B).

aspecto macroscépico normal se situaba en el canal in-
guinal con un gubernaculum muy laxo. En el lado iz-
quierdo también existia un gran saco herniario que con-
tenfa la mayor parte del colon sigmoide, palpindose
masas de consistencia elevada en su interior (escibalos),
el teste izquierdo se sitda a nivel del orificio inguinal ex-
terno, con apariencia macroscépica de normalidad.

En el curso postoperatorio se acentud el estrenimiento
habitual del paciente y presenté cuadro febril sin foco

aparente, que cedi6 espontdneamente con antitérmicos y
aerosoles, siendo dado de alta y pendiente de tratamien-
to ortopédico.

DiscusiON

El sindrome de Freeman-Sheldon se ha definido como
una rara miopatia congénita y distrofia que cursa con de-
formidades fundamentalmente en cara, manos y pies®. En
él existe, y asi ha sido sefialado por varios autores®”:8,

Figura 3. Sindrome de Freeman-Sheldon: malformaciones en miembros: manos (A) y pies (B).
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una gran variabilidad en la intensidad y naturaleza de las
manifestaciones clinicas que obedecerfa a distintos me-
canismos patogenéticos: muscular, esquelético y nervio-
so. Ademas existe una gran heterogeneidad genética por
lo que Zampino et al® propusieron hablar de un “espectro
malformativo”, mientras que otros autores lo consideran
una forma de artrogriposis distal?, incluso una variante de
la artrogriposis tipo 2 con ubicacién cromosémica en
11p15.5'%11, Vanek et al'? en 1996 expresaron que el sin-
drome de Freeman-Sheldon debia considerarse una for-
ma de artrogriposis miopatica. Respecto a la variedad de
manifestaciones clinicas'3 recogidas en estos pacientes,
en nuestro caso hay que destacar una gran hernia ingui-
noescrotal bilateral con distrofia musculoaponeurética
en la regién inguinal, que producia unos grandes sacos
herniarios con abundante contenido abdominal y com-
presion y desplazamiento del contenido de ambas bolsas
escrotales, 1o cual avala la proposicion de Zampino et al®
como espectro malformativo. Otra de las malformaciones,
escasamente documentada!®!4 es la de la caja toricica o
torax angosto por deformidad condrocostal con excesiva
angulacion en arcos costales posteriores mas intenso en
hemitérax superior izquierdo y hemivértebras entre D4 y
D6 que produce el estrechamiento y asimetria del térax
(v. fig. 2) en todos sus didmetros (anteroposterior, trans-
versal y vertical), con aspecto de torax en chimenea. Esta
malformacién de la caja toricica de tipo restrictivo favo-
reci6 la presentacion de graves episodios de bronconeu-
monia que precisaron ingreso hospitalario y tratamiento
intensivo. Ademas, el paciente presentaba otras defor-
midades esqueléticas como desviacion de la columna
vertebral con rectificacion de la columna dorsal, cifosis
lumbar (v. fig. 2), displasia bilateral de caderas y malfor-
maciones en extremidades (v. fig. 3). Sus deformidades
faciales configuran la caracteristica facies “en silbido”, de-
bido a su microstomia, microrretrognatia, epicanto, ojos
hundidos, hipertelorismo, filtrum largo con orificios nasa-
les angostos, depresion en menton y la desproporcion
entre crineo y cara (v. fig. 1).

No hemos encontrado antecedentes malformativos fa-
miliares ni un patrén hereditario definido, siendo el cuar-
to miembro de cuatro hermanos, con padres de mediana
edad no consanguineos, por lo que puede considerarse
como “caso esporadico”.

Es preciso una prudente y cuidadosa evaluacion pre-
anestésica de estos pacientes debido a sus deformidades
craneofaciales, constatando la permeabilidad aérea farin-
gea mediante exploraciones complementarias: radiogra-
fia lateral de crineo y cuello y fibroscopia rinofaringea®
si fuera preciso, incluso a veces es ttil efectuar un ensa-
yo de intubacion endotraqueal previo a la intervencion.
Algunos autores han logrado la intubacién endotraqueal
directa aunque a una edad mas elevada’®, y en otro caso
tras la intubacion el paciente fallecié!3. Sin embargo, en
la mayoria de casos como el que se presenta la micros-
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tomia tan acentuada, la retrognatia y la rigidez y corte-
dad del cuello imposibilitaban la intubacién endotra-
queal directa. En nuestro paciente se recurrié por ello a
anestesia epidural caudal e infiltracion anestésica local
con bupivacaina. Es el paciente intervenido a una edad
mas temprana (9 meses de edad) de los revisados en la
bibliografia, si se exceptia un caso que precisé tra-
queostomia neonatal'®, y que refleja la dificultad de intu-
bacién endotraqueal de estos pacientes. Ademas existe
una asociacion descrita entre sindrome de Freeman-Shel-
don e hipertermia maligna con el uso de relajantes
musculares!’.

Durante la reparacién de la hernia inguinoescrotal bi-
lateral fue llamativo la gran hipoplasia de planos muscu-
loaponeurdticos en la regién inguinal y porcién inferior
del abdomen, lo que evidentemente provocé el gran vo-
lumen y contenido de los sacos herniarios (v. fig. 1),
practicamente incorporados a la cavidad abdominal, asi
como el desplazamiento y la compresion del contenido
de las bolsas escrotales y externamente el seudoenterra-
miento del pene.

Hay que insistir en que el diagndstico ecografico pre-
natal del sindrome se efectiia detectando las deformida-
des de las extremidades generalmente y con menos fre-
cuencia de la cara, sobre todo en familias con historia
previa'®, En nuestro caso, en el control ecogrifico a las
20 semanas se aprecié un pie izquierdo varo y en con-
troles ecograficos posteriores se observaron los cambios
artrogripoticos de las extremidades, ademas de polihi-
dramnios.

BIBLIOGRAFIA

1. Freeman E, Sheldon JH. Cranio-carpotarsal dystrophy: undes-
cribed congenital malformation. Arch Dis Child 1938; 13:
277-283.

2. Burian F. The whistling face characteristic in a compound cra-
nio-facio-corporal syndrome. Brit ] Plast Surg 1963; 16: 140-143.

3. Aalam M, Kuhhirt M. Angeborene Windmuehlenfluegeldefor-
mitaet der finger. Z Orthop 1972; 110: 395-398.

4. Kousseff BG, McConnachie P, Hadro T. Autosomal recesive
type of whistling face syndrome in twins. Pediatrics 1982; 69:
328-331.

5. Zampino G, Conti G, Balducci F, Moschini M, Macchiaiolo M,
Mastroiacovo P. Severe form of Freeman-Sheldon syndrome
associated with brain anomalies and hearing loss. Am ] Med
Genet 1996; 62: 293-296.

6. Yamamoto S, Osuga T, Okada M, Hashimoto T, Shigematsu H,
Suzuki S et al. Anesthetic management of a patient with Free-
man-Sheldon syndrome. Masui 1994; 43: 1748-1753.

7. Bekir N, Bayraktaroglu Z, Coskun Y, Karaaslan C. Whistling
face (Freeman-Sheldon) syndrome in two siblings. Turk J

Pediatr 1994; 36: 329-332.

8. Klemp P, Hall JG. Dominant distal arthrogryposis in a Maori
family with marked variability of expression. Am J Med Genet
1995, 55: 414-419.



Sindrome de Freeman-Sheldon

9.

10.

11.

12.

13.

Bamshad M, Jorde LB, Carey JC. A revised and extended classi-
fication of the distal arthrogryposes. Am J Med Genet 1996; 65:
277-281.

Krakowiak PA, O’Quinn JR, Bohnsack JF, Watkins WS, Carey JC,
Jorde LB, Bamshad M. A variant of Freeman-Sheldon syndrome
maps to 11p15.5-pter. Am ] Hum Genet 1997; 60: 426-432.

Krakowiak PA, Bohnsack JF, Carey JC, Bamshad M. Clinical
analysis of a variant of Freeman-Sheldon syndrome (DA2B).
Am J Med Genet 1998; 76: 93-98.

Vanek J, Janda J, Amblerova V, Losan F. Freeman-Sheldon syn-
drome: A disorder of congenital myopathic origin? ] Med Genet

]986; 23: 231-236.

Suanes Cabello A, Espino Aguilar R, Gil Rivas R, De la Torre
Cecilia MC, Martinez Alarcon JJ, Nicolau Castro J, Romanos Lez-
cano A. Sindrome de Freman-Sheldon. Aportacién de un caso.
An Esp Pediatr 1991; 34: 247-249.

14.

15.

16.

17.

18.

Wettstein A, Buchinger G, Braun A, Von Bazan UB. A family
with whistling-face syndrome. Hum Genet 1980; 55: 177-
189.

Namiki M, Kawamata T, Yamakage M, Matsuno A, Namiki A.
Anesthetic management of a patient with Freeman-Sheldon
syndrome. Masui 2000; 49: 901-902.

Robinson PJ. “Freeman-Sheldon syndrome: Severe upper air-
way obstruction requiring neonatal tracheostomy. Pediatr Pul-
monol 1997; 23: 457-459.

Sobrado CG, Ribera M, Marti M, Erdocia J, Rodriguez R. Free-
man-Sheldon syndrome: Generalized muscular rigidity after

anesthetic induction. Rev Esp Anestesiol Reanim 1994; 41:
182-184.

Robbins-Furman P, Hecht JT, Rocklin M, Maklad N, Greenhaw
G, Wilkins I. Prenatal diagnosis of Freeman-Sheldon syndrome
(whistling face). Prenat Diagn 1995; 15: 179-182.

ANALES ESPAROLES DE PEDIATRIA. VOL. 56, N° 2, 2002

179



