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Escoliosis en el síndrome de Coffin-Lowry. Caso clínico
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RESUMEN

Se presenta el caso clínico de un paciente con síndrome de Coffin-Lowry que fue intervenido de escoliosis en
nuestro Servicio de Traumatología y Cirugía Ortopédica (Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada) y
que presentó una complicación intraoperatoria mayor que obligó a detener la intervención prevista.

ABSTRACT

Details are given of the clinical case of a patient with Coffin-Lowry syndrome who was treated for scoliosis 

in our Trauma and Orthopaedic Surgery Department (Virgen de las Nieves University Hospital, Granada). The

patient developed a complication during major surgery which forced the planned treatment to be delayed.
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Coffin-Lowry fue descrito por pri-
mera vez independientemente por Coffin (1966) y
por Lowry (1971) y reconocida posteriormente como
una entidad patológica por Temtamy (1975) (1). Se
trata de un síndrome malformativo complejo, de
etiología desconocida, aunque se ha relacionado
con una transmisión recesiva ligada al cromosoma
X. El gen responsable del síndrome parece ser, en-
tre otros, el RSK-2, perteneciente a la familia de

las proteín-kinasas reguladoras de factores de cre-
cimiento (2). Está caracterizado por retraso mental
grave, moderado retraso del crecimiento que provo-
ca una estatura baja, anomalías craneofaciales
con fascies dismórfica (ojos inclinados hacia abajo,
hipertelorismo, maxilares pequeños, nariz ancha,
etc.), alteraciones esqueléticas (esternón corto, cifo-
escoliosis, calcificación del ligamento amarillo, es-
trechamiento de los espacios intervetebrales, coxa
valga, manos grandes y blandas, dedos afilados,
falanges distales abultadas, ligamentos laxos), al-
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teraciones cardíacas y neurológicas (anomalías del
sistema nervioso central, hipotonía, drop-attacks,
etc.). Mientras que los varones presentan un cua-
dro clínico con prácticamente todas las característi-
cas de este síndrome, las mujeres presentan el
c u a d r o  c l í n i c o  
de manera parcial (escoliosis, anomalías digitales,
etc.) (3-6).

MATERIAL Y MÉTODOS

Se presenta el caso de un paciente de quince años con síndrome
de Coffin-Lowry intervenido de escoliosis dorsolumbar por el Servicio
de Cirugía Ortopédica y Traumatología del Hospital Universitario
Virgen de las Nieves de Granada.

Caso clínico

Paciente varón de quince años de edad, con antecedentes persona-
les de síndrome de Coffin-Lowry (retraso mental, talla corta, escoliosis
dorso-lumbar, etc.), adenomatosis pulmonar intervenida mediante lo-
bectomía inferior y media derecha, fibroma no osificante del tercio proxi-
mal de húmero izquierdo que se trató mediante curetaje e injerto óseo sin
c o m p l i c a c i o n e s .

La deformidad vertebral consistía en una escoliosis grave dorsolum-
bar, con hipoplasia o ausencia de desarrollo de los discos intervetebra-
les D2-D3, D3-D4 y D5-D6, así como desplazamiento lateral de los nú-
cleos pulposos en el resto de los discos. También presentaba deformida-
des en el arco vertebral posterior, aunque el canal medular no se
e n c o n t r a b a  e s t r e c h a d o .

En el estudio preoperatorio aparece una insuficiencia respiratoria
global (PaO2, 44; PaCo2, 52; PH, 7,37; SaO2, 78,3 por 100) y valores
de coagulación normales. No se pudo realizar una espirometría por au-
sencia de colaboración del paciente.

De entrada se contraindicó el abordaje anterior por la patología pul-
monar previa, ya que el colapso del pulmón izquierdo supondría el fun-
cionamiento exclusivo del lóbulo superior derecho.

Se inició la intervención quirúrgica con un abordaje posterior. Se reali-
zó una decorticación, pero no fue posible la instrumentación por un
abundante sangrado en sábana, por lo que sólo se pudo intentar la ar-
trodesis in situ con injerto óseo. El sangrado fue debido a alteraciones de
la coagulación que precisaron politransfusión (reposición de más de dos
veces su volemia con hematíes y plasma fresco), abundante aporte de
coloides y cristaloides por inestabilidad hemodinámica y añadir drogas
vasoactivas a dosis altas por hipotensión-shock severo posthemorrágico
(dopamina, dobutamina y noradrenalina). La hipotensión hizo caer los
potenciales evocados.

El postoperatorio inmediato cursó en UCI, con una analítica inicial
con hemoglobina de 7,4 g/dl, hematócrito de 21 por 100, proteínas tota-

Fig. 1.—Radiografía anteroposterior de columna que muestra la de-
f o r m i d a d  e s c o l i ó t i c a ,  a s í  c o m o  l a  p l a n i f i c a -

ción preoperatoria.

Fig. 1.—Anteroposterior X-ray of the spine which shows sco-
liosis, as well as preoperative planning.

Fig. 2.—Tomografía axial computerizada que muestra la 
gran deformidad torácica.

Fig. 2.—CAT scan showing the severe thoracic deformity.
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les de 3,3 g/dl y un estudio de coagulación con una actividad de pro-
trombina del 26 por 100, tiempo de cefalina de 74/34, fibrinógeno de
85 mg/dl y 62.000 plaquetas. La evolución en UCI fue satisfactoria,
consiguiéndose la extubación y la retirada de drogas vasoactivas a las

veinticuatro horas del ingreso; el problema fundamental desde el inicio
fue el sangrado persistente por los tubos de drenaje colocados en el le-
cho quirúrgico que obligaron a su pinzamiento, pudiendo retirarse am-
bos a las veinticuatro horas sin problemas posteriores de sangrado. El
alta de la UCI fue a los tres días y el alta definitiva hospitalaria fue a
l o s  d i e c i s é i s  
días, con un corsé cervicotoracoabdominal.

La evolución posterior no ha presentado complicaciones de la herida
quirúrgica ni progresión de la deformidad (octavo mes postoperatorio),
consiguiendo una aparente artrodesis vertebral.

DISCUSIÓN

El síndrome de Coffin-Lowry es un síndrome
malformativo complejo, de etiología desconocida,
caracterizado por retraso mental grave, moderado
retraso del crecimiento, anomalías craneofaciales,
alteraciones esqueléticas, alteraciones cardíacas y
neurológicas (1, 3, 5, 6). La hemorragia incoercible
intraoperatoria es una complicación quirúrgica ra-
ra, aunque muy grave; en nuestro caso el paciente
no pudo recibir el tratamiento planeado debido a
un sangrado difuso masivo, tanto esquelético como
de tejidos blandos, que hacía imposible ver el cam-
po quirúrgico y puso en peligro la vida del paciente,
pues precisó la reposición de dos veces su volemia y
la administración de drogas vasoactivas para re-
montar el shock hipovolémico. Aunque no existe
motivo evidente para pensar que esta complicación
pueda repetirse en otros pacientes con el síndrome
de Coffin-Lowry, pensamos que su comunicación
puede servir a todo aquel cirujano que se disponga a
intervenir a un paciente con estas características (7).

Fig. 3.—Radiografía anteroposterior de columna dorsal que mues-
tra la persistencia de la deformidad, pero con sig-

nos radiográficos de artrodesis.

Fig. 3.—Anteroposterior X-ray of dorsal spine showing ra-
diological signs of arthrodesis.
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Scoliosi nel sindrome di Coffin-Lowry. Caso clinico

RIASSUNTO

Si presenta il caso clinico d’un paziente con sindrome di Coffin-Lowry il cui fu intervenuto di scoliosi nel nostro
reparto di Traumatologia e Chirurgia Ortopedica (del Ospedale Virgen de las Nieves di Granata) e che presentó una
complicazione intraoperatoria maggiore per la quale si dovete fermare l’intervento previsto.

Scoliose dans le syndrome de Coffin-Lowry. Cas clinique

RÉSUMÉ

Nous présentons le cas clinique d’un patient atteint du syndrome de Coffin-Lowry, opéré de scoliose dans notre
Service de Traumatologie et Chirurgie Orthopédique de l’Hôpital Universitaire Virgen de las Nieves de Grenade et
qui présenta une complication per-opératoire majeure, obligeant à suspendre l’intervention prévue.

Skoliose im Krankheitsbild von Coffin-Lowry. 
Ein Fall aus der Klinik

ZUSAMMENFASSUNG

Es wird der klinische Fall eines Patienten mit dem Krankheitsbild von Coffin-Lowry vorgestellt, bei dem in un-
serer Fachabteilung für Traumatologie und Orthopädische Chirurgie (der Universitätsklinik Virgen de las Nieves
in Granada) ein Eingriff für Skoliose vorgenommen worden ist und bei dem während der Operation eine grössere
Komplikation aufgetreten ist, die zum Abbrechen des vorgesehenen Eingriffes gezwungen hat.
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