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RESUMEN  

Introducción: el síndrome de meningocele lateral, o el síndrome de Lehman, es un 
raro trastorno autosómico dominante caracterizado por múltiples meningoceles 
espinales laterales, rasgos faciales distintivos, hipermovilidad articular e hipotonía, 
junto con anomalías esqueléticas y cardíacas.  
Presentación del caso: se presenta el caso de un paciente de origen colombiano, 
con sospecha de síndrome de meningocele lateral, con facies dismórfica, 
meningoceles laterales múltiples y ectasias durales.  
Conclusiones: las características clínicas del paciente evaluado corresponden a un 
síndrome de meningocele lateral.  

Palabras clave: meningocele; anomalías múltiples; hipotonía muscular.  

 

ABSTRACT  

Introduction: lateral meningocele syndrome or Lehman syndrome is a rare dominant 
autosomal disorder characterized by multiple lateral spinal meningoceles, distinctive 
facies, joint hypermovility and hypotonia and skeletal and heart anomalies. 
Case presentation: Colombian patient suspected of having lateral meningocele 
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syndrome, with dysmorphic facies, multiple lateral meningoceles and dural ectasias.  
Conclusions: the clinical characteristics of the assessed patient indicate the presence 
of lateral meningocele syndrome.  

Keywords: meningocele; multiple anomalies; muscle hypotonia.  

 

  

   

INTRODUCCIÓN  

En 1977 el doctor Ralph Lehman describió el caso de una niña de 14 años con 
meningoceles laterales múltiples, osteoesclerosis generalizada, anormalidades en la 
columna vertebral y facies especial.1 Posteriormente, en 1978, 1995 y en 1997, se 
describieron 6 casos adicionales con fenotipos similares.2-4  

En 2005 Chen y otros reportan en California (Estados Unidos), 3 casos nuevos con 
transmisión vertical de madre a hija, y ampliaron la descripción de las características 
fenotípicas del síndrome. En esta última publicación se considera que este síndrome 
es posiblemente un problema del tejido conectivo, con un patrón de herencia 
autosómico dominante,5 y recientemente se ha determinado que el gen responsable 
de esta condición es NOTCH3.6  

Se presenta un caso de síndrome de meningocele lateral con un fenotipo compatible 
con un síndrome de meningocele lateral.  

 
PRESENTACIÓN DEL CASO  

Paciente masculino, de un año y 6 meses de edad, que asiste a la consulta de 
Genética por presentar talla baja, meningoceles laterales, gran distensión abdominal 
y facies especial, consistente en pliegue epicántico bilateral, ptosis palpebral bilateral, 
hipertelorismo ocular, hipoplasia malar, filtrolargo y mala oclusión dental clase III 
(figura 1).  
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Al examen físico se comprobó peso de 9,8 kg (p3-5), talla de 75 cm (p< 3), y como 
antecedentes de importancia presentó reflujo gastroesofágico severo y 
bronconeumonías a repetición en los últimos años, que requirieron hospitalización 
para su tratamiento.  

Con estos hallazgos se decide realizar resonancia magnética de abdomen, y se 
encontraron meningoceles laterales múltiples y ectasias durales, principalmente en la 
región dorsolumbar, con ampliación de los neuroforámenes (figura 2).  
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DISCUSIÓN  

Los meningoceles son quistes que contienen la duramadre, la aracnoides y el líquido 
cefalorraquídeo, y protruyen a través de la columna vertebral o el cráneo; su 
aparición es poco común, y la mayoría de casos se relacionan con defectos en la 
formación de las vértebras y el cráneo de tipodisrafias, o con enfermedades 
genéticas, como la neurofibromatosis tipo I7y el síndrome de Marfan.8  

Estas protrusiones pueden ocurrir a lo largo del sistema nervioso central, con mayor 
frecuencia a nivel lumbosacro, y en menor medida, torácico y cervical; al igual que 
pueden ocurrir en cualquier dirección, y son los meningoceles posteriores los más 
comunes, seguidos de los antero-laterales, y en muy raras ocasiones, anteriores.9-11  

El síndrome de meningocele lateral se considera un trastorno de la matriz 
extracelular, que incluye un amplio espectro de anomalías, entre las cuales se destaca 
la presencia de meningoceles laterales asociados a defectos óseos, en especial 
vertebrales y cráneo-faciales, con un fenotipo craneofacial característico, consistente 
en hipertelorismo, fisuras palpebrales rotadas inferiormente, ptosis palpebral, pliegue 
epicánticoderecho inverso, orejas de implantación baja, y rotadas posteriormente, 
paladar anormal, y micrognatia.4 Aunque la mayoría de los casos reportados se deben 
a mutaciones esporádicas, Chen y otros5 propusieron un patrón de herencia 
autosómico dominante.  

Finalmente, con la caracterización molecular de la etiología del síndrome de 
meningocele lateral, en el que se han identificado mutaciones heterocigotas en el 
último exón codificante del NOTCH3, y es este gen parte de una familia de receptores 
de superficie celular que regulan el crecimiento y proliferación celular, ha permitido 
confirmar la función de este gen en el homólogo humano de la Drosophila, en el 
desarrollo embrionario del sistema neurológico.12,13  
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Todas las mutaciones identificadas en el reporte de Gripp y otros6 se encontraban 
localizadas en el último exón del gen NOTCH3. Este exón codifica para el dominio 
PEST, dominio que tiene como objetivo disminuir la vida media de la proteína Notch.  

Cuando un transcripto aberrante incrementa su vida media,14 la degradación del ARN 
mensajero mediada por mutación terminadora, tiene la función de degradar 
transcriptos aberrantes.15,16 Este es un mecanismo celular empleado para degradar 
los transcriptos aberrantes, pero no actúa cuando se producen mutaciones en el 
último exón,15,16 como en el caso de la condición presentada en este reporte.  

Se concluye que las características clínicas del paciente evaluado corresponden a un 
síndrome de meningocele lateral. Se debe de sospechar este diagnóstico en pacientes 
con meningocele lateral.  
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