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Presentacion

El sindrome de Beals es una enfermedad del tejido conectivo con herencia autosdmica dominante y penetrancia variable. El gen responsable (59-
23-21) codificalafibrilina 2, proteina que forma parte de las microfibrillas de la elastina. Se desconoce su incidenciareal debido ala
superposicion fenotipica con e sindrome de Marfan. El diagnéstico genético es posible, incluso prenatalmente. Se caracteriza por mdltiples
contracturas congénitas, aracnodactilia, dolicostenomelia, cifoescoliosis, alteraciones de los pabellones auditivos y cardiopatia. Menos

frecuentemente asocia alteraciones oculares, genitourinarias y gastrointestinales. El desarrollo cognitivo es normal.

Caso Clinico

Recién nacido mujer, atérmino, que ingresa en nuestra unidad por presentar un sindrome polimalformativo. Embarazo controlado, sin
antecedentes de interés. Padre y abuela paterna con limitacion parala extension completa de extremidades. En la exploracion fisica destaca
resistenciay llanto ala extension de rodillas por contracturas articulares, aracnodactilia en las cuatro extremidades con actitud en flexion cubital
de las manos, pabellones auriculares plegados, ojos hundidos, frente prominente y cuello corto. Se realizan pruebas complementarias
observandose en la serie 6sea moderado arqueamiento humeral bilateral asi como aspecto grécil en radiosy peronés. En ecocardiografia se
identifica comunicacién interauricular amplia. No alteraciones oculares ni en otros érganos.

Actual mente acude peri6dicamente a rehabilitacion con evolucion favorable de las contracturas, asi como a controles cardiol6gicosy

oftalmol 6gicos. Pendiente de confirmacion de estudio genético.

Conclusiones

El sindrome de Beals ha de tenerse en cuenta en el diagndstico diferencial de entidades que cursan con contracturas articulares en neonatos dado
su buen prondstico.

L os pacientes afectos presentan un desarrollo cognitivo normal. La evolucion natural es hacia un empeoramiento de la cifoescoliosis con la edad
si bien desarrollan unafrancamejoriadel resto de las contracturas articulares.

El diagnostico prenatal es posible, debiéndolo sospechar ante la presencia de antecedentes familiares o hallazgos ecogréaficos de contracturas

articulares.



