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RESUMEN

Introduccion: la sirenomelia data del siglo XVI, etapa en que los
afectados se suponian "monstruos", y eran sacrificados u ocultados
por las familias. Incurre a escala mundial y en todas las razas. Es
mas frecuente en los varones, en embarazos gemelares
monocigéticos y en hijos de madre menores de 20 o mayores de 40
afios. Objetivo: socializar la experiencia del diagnostico prenatal de
la sirenomelia, a fin de sistematizar referentes tedricos que
familiaricen a los médicos generales con las caracteristicas clinicas, la
etiopatogenia y el diagnostico de esta enfermedad, multisistémica y
letal. Método: se presentaron dos casos de sirenomelia
diagnosticados por ecografia prenatal en el Hospital General Docente
"Dr. Agostinho Neto” de Guantanamo durante los afios 2014-2017.
Resultados: se establecid el diagndstico definitivo de sirenomelia
tipo I y tipo II segun la clasificacién de Stocker y Heifetzy Simelia
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Dipus de acuerdo con los criterios de Foerster. Conclusiones: la
actuacién profesional debe dirigirse al diagndstico prenatal, a fin de
orientar la interrupcion del embarazo pues no se disponen de
intervenciones médicas para mejorar el prondstico del feto o del
recién nacido con sirenomelia.

Palabras clave: sirenomelia; malformacién fetal; diagndstico
prenatal

ABSTRACT

Introduction: the sirenomelia dates from the sixteenth century,
stage in which those affected were supposed to be "monsters", and
were sacrificed or hidden by families. It happens on a worldwide scale
and in all races. It is more common in males, in monozygotic twin
pregnancies and in children of mothers under 20 or over 40 years.
Objective: to socialize the experience of prenatal diagnosis of
sirenomelia, in order to systematize theoretical references that
familiarize general practitioners with the clinical characteristics, the
etiopathogenesis and the diagnosis of this disease, multisystemic and
lethal. Method: Two cases of sirenomelia diagnosed by prenatal
ultrasound were presented at the “Dr. Agostinho Neto Hospital” in
Guantanamo during the years 2014-2017. Results: the definitive
diagnosis of type I and type II sirenomelia was established according
to the classification of Stocker and Heifetzy Simelia Dipus according
to the Foerster criteria. Conclusions: the professional performance
should be directed to the prenatal diagnosis, in order to guide the
interruption of the pregnancy since medical interventions are not
available to improve the prognosis of the fetus or the newborn with
sirenomelia.

Keywords: sirenomelia; fetal malformation; prenatal diagnosis

RESUMO

Introducdo: datas Sirenomelia desde a fase século XVI, onde
afetadas "monstros" deveriam, e foram abatidos ou oculta pelo
familias. Acontece em escala mundial e em todas as racas. E mais
comum em homens, em gémeos monozigoticos mae gestacoes
gemelares e criangas com menos de 20 ou mais de 40 anos.
Objetivo: socializar a experiéncia de diagndstico pré-natal de
sirenomelia, a fim de sistematizar quadro tedrico que os clinicos
gerais familiarizadas com os achados clinicos, patogénese e
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diagnostico desta doenca, multisystem e letal. Método: dois casos de
sirenomelia diagnosticados por ultra-som pré-natal no Hospital
Agostinho Neto Guantanamo durante os anos 2014-2017 foram
apresentados. Resultados: o diagnostico final de II Sirenomelia
estabelecidos como classificado por Stocker e Heifetzy Simelia dipus
de acordo com critérios Foerster tipo I e tipo. Conclusdes: o
desempenho deve ser direcionado para diagndstico pré-natal, para
orientar a interrupcao da gravidez ndao estdo disponiveis para
intervencdes médicas para melhorar o progndstico do feto ou recém-
nascido com sirenomelia.

Palavras-chave: sirenomelia; malformacao fetal, diagndstico pré-
natal

INTRODUCCION

A escala mundial dicha condicion afecta a uno de cada cien mil bebés
y con una frecuencia de masculino-femenino de 3:1, pero es 100
veces mas probable que ocurra en los casos de gemelos idénticos,
condicion que se produce a partir de un fallo en el suministro
vascular, cuando el cordéon umbilical no se forma adecuadamente.
Este problema da como resultado que no haya suficiente suministro
de sangre hacia el feto, en la parte inferior del cuerpo. Puede verse
aislada o asociada a severas malformaciones urogenitales vy
gastrointestinales formando parte del Sindrome de Regresiéon Caudal.
Mundialmente se muestra preocupacion por la mortalidad perinatal,
que en Cuba la determina, sobre todo, las malformaciones
congénitas.(1:2:3)

Esta es una enfermedad congénita poco frecuente cuya principal
caracteristica es la fusion de las piernas, lo que da la apariencia de
una cola de sirena o una sola extremidad. Como malformaciéon la
sirenomelia es una de las malformaciones mas letales y de caracter
multisistémico.(*->)

El objetivo de este trabajo es socializar la experiencia del diagndstico
prenatal de la sirenomelia en el Hospital General Docente "“Dr.
Agostinho Neto”de Guantdnamo, para la familiarizacion de los
médicos generales con las caracteristicas clinicas, la etiopatogenia y
el diagndstico de esta enfermedad, multisistémica vy letal.
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PRESENTACION DEL CASO 1

Gestante de 19 afos, sin antecedentes patoldgicos personales o
exposicién a factores teratdégenos, remitida para interrupcién del
embarazo por el diagndstico ecografico prenatal de sirenomelia.

Al examen fisico se constatd un feto de 18-20 semanas de gestacion,
con implantacion baja de las orejas, retraccion intercostal,
imperforacion anal, ambos miembros inferiores formados por tres
huesos fusionados (fémur, tibia y peroné,) y la parte caudal
terminaba en dos pies unidos en forma de aletas, dando un aspecto
sirenoide; no se observaron los genitales externos.

El cordén umbilical mostré una arteria y una vena, craneo sin
alteraciones, las longitudes medidas fueron: vertexcoccix (VC) 27 cm,
circunferencia cefélica (CC) 10 cm, circunferencia toracica (CT) 7 cm
y circunferencia abdominal (CA) 5 cm.

La ecografia a las 16,4 semanas mostro:

Cuello: pliegue nucal aumentado.

Corazodn: cuatro camaras y latidos presentes.

Abdomen: no se visualizaron los rifiones, uréteres, ni vejiga.
Corddn umbilical: con dos vasos, una arteria y una vena.

Miembro inferior: formd una estructura Unica por la fusién de las
extremidades inferiores, en la que se visualiz6 ambos fémures,
tibias y peronés con dos pies fusionados con multiples dedos, datos
compatibles con sirenomelia.

Columna vertebral: dificil de identificar el sacrocéccix y las
vértebras.

Sexo: no identificado, placenta posterior y oligohidramnios severo;
retardo del crecimiento uterino.

Al feto se le realizé una radiografia de cuerpo entero (Figura 1), la
que posibilitd apreciar una hipoplasia pulmonar, hemivértebras
lumbares, falta de desarrollo 6seo del segmento sacrocoxigeo y en
miembro inferior resaltd la imagen de dos huesos fémur, tibia y
peroné.
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Fig 1. Radiografia de feto con sirenomelia. Se observa
hipoplasia pulmonar, hemivértebras lumbares y falta de
desarrollo éseo del segmento sacrocoxigeo.

El estudio de necropsia fetal posibilitd el siguiente informe
anatomopatoldgico:

- Muerte fetal intermedia por interrupcién de causa genética, a feto
de sexo indefinido con aspecto sirenoide por fusion de miembros
inferiores, que presenta dos huesos de fémur, tibia y peroné,
termina en dos pies fusionados en forma de aletas.

- Malformaciones externas: implantacién baja de las orejas, cordén
umbilical con una arteria y una vena, ausencia de genitales
externos con la presencia de cintillas ovaricas e imperforacion anal.

- Malformaciones internas: agenesia de recto; agenesia del sistema
genitourinario, completo (ambos rifiones, uréteres y vejiga).

Se establecidé el diagndstico definitivo de sirenomelia Tipo I segun la

clasificaciéon de Stocker y Heifetz (1987) y Simelia Dipus de acuerdo
con los criterios de Foerster (1865).(6)

PRESENTACION DEL CASO 2

Gestante de 22 anos, sin antecedentes patolégicos personales o
exposicién a factores teratégenos. Remitida para interrupcion del
embarazo por el diagndstico ecografico prenatal de sirenomelia.
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Al examen fisico se constatd un feto de 18-20 semanas de gestacion,
implantacidon baja de las orejas; retraccidn intercostal e imperforacion
anal; fusion de ambos miembros inferiores, en forma de huso, y la
presencia de fémur Unico; la ausencia de tibia y peroné, y la parte
caudal terminaba en un esbozo de un dedo de consistencia blanda,
forma aguda, dando un aspecto sirenoide, en cuya raiz no se observéd
la presencia de genitales externos.

El estudio del cordon umbilical mostrd la presencia de una arteria y
una vena. Craneo sin alteraciones. Las longitudes medidas fueron las
siguientes: VC 21 cm, CC19cm, CT 7cm, y CA 13 cm.

En el estudio ecografico a las 16,6 semanas, se constato:

Cuello: pliegue nucal aumentado.

Corazén: cuatro camaras y latidos presentes.

Abdomen: no se visualizan los rinones, uréteres, ni la vejiga.
Corddn umbilical: con dos vasos, una arteria y una vena.

Miembro inferior: forma una estructura Unica por la fusidén de las
extremidades inferiores, en la que se visualizd fémur Unico vy
ausencia de tibia y peroné, no se visualizaron pies ni dedos, datos
compatibles con sirenomelia.

Columna vertebral: dificil de identificar el sacro y las vértebras.
Sexo: no identificado; placenta posterior, oligohidramnios severo,
retardo del crecimiento uterino.

En la figura 2, se observa una radiografia de cuerpo entero donde se
observé una imagen sugerente de probable hipoplasia pulmonar,
presencia de hemivértebras, ausencia de sacro, huesos iliacos
hipoplasicos y en miembro inferior resaltd la imagen de fémur Unico y
ausencia de tibia y peroné.
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Fig. 2. Radiografia que sugiere probable hipoplasia
pulmonar, presencia de hemivértebras, ausencia de
sacro. Fémur Unico y ausencia de tibia y peroné.

El estudio de necropsia fetal posibilitd6 el siguiente informe
anatomopatoldgico:

- Muerte fetal intermedia por interrupcion de causa genética, de feto
de sexo indefinido con aspecto sirenoide por fusion de miembros
inferiores que presenta fémur Unico, ausencia de tibia y peroné,
termina en esbozo de un pie incompleto, con la forma de un solo
dedo rudimentario.

- Malformaciones externas: implantacion baja de las orejas; corddn
umbilical con una arteria y una vena; ausencia de genitales
externos con la presencia de cintillas ovaricas e imperforacion anal.

- Malformaciones internas: agenesia de recto; agenesia del sistema
genitourinario completo (ambos rifiones, uréteres y vejiga).

Se establecio el diagndstico definitivo de sirenomelia tipo VII segun la
clasificacién de Stocker y Heifetz y (1987) y Simelia Apus de acuerdo
con los criterios de Foerster (1865).(6)

En los casos de sirenomelia reportados en este estudio, al igual que
otros casos reportados en Cuba(?89 y en el extranjero(10.11.12) ge
observo la presencia de oligohidroamnios, agenesia renal, hipoplasia
pulmonar, anomalias genitales externos y ano imperforado.

Es importante distinguir que los casos que se presentan se
diagnosticaron en etapa prenatal, resultado indicador de la calidad del
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programa de diagndstico precoz de las malformaciones congénitas en
Guantanamo. Fue notable que se lograra la cooperacion de las
gestantes para la interrupcién del embarazo, lo que también es un
indicador de la adecuada relacion médico-paciente durante el consejo
genético.

DISCUSION DE LOS CASOS
Definicion y epidemiologia de la sirenomelia

La descripcidon de la sirenomelia data del siglo XVI, etapa en que los
afectados se suponian "monstruos", y eran sacrificados u ocultados
por las familias. Esta es una enfermedad congénita, poco frecuente,
caracterizada por diversos grados de fusién, malrotacién y disgenesia
de las extremidades inferiores, generalmente letales por la asociacion
de malformaciones complejas.(10-12)

Incurre a escala mundial y en todas las razas.(® La incidencia varia
entre 0,8 y 4,5 x 100 mil nacimientos.(13:14.15,16) Es m3as frecuente en
los varones, en embarazos gemelares monocigoticos!’ y en hijos de
madre menores de 20 o mayores de 40 afios.(17-18)

Etiopatogenia de la sirenomelia

Se postulan tres teorias principales, aunque ninguna es conclusiva
gue actuarian antes de la 4ta semana.(®>:13,14)

La teoria de la disrupcion vascular-déficit nutricional plantea que hay
una alteracion en el desarrollo vascular (dia 22-23) que disminuye el
flujo sanguineo de la placenta a las somitas de la regién caudal del
embridén, por tanto, los tejidos cuya formacién y desarrollo dependen
de los nutrientes que suple este sistema vascular, estan ausentes o
con un incompleto desarrollo.(3:13-14)

La teoria mecdnica plantea que una fuerza intrauterina
(probablemente amnidtica) causa una compresién y que provoca la
fusion de los miembros inferiores.(>:15,16,17,18)

La teoria de la falla primaria o por defecto de la blastogénesis,
sugiere una insuficiente formaciéon o migracion del mesodermo en la
region caudal del embrién, lo cual resulta en una alteraciéon en el
desarrollo de las somitas caudales y en el brote de la cola, con la
consecuente fusidn de miembros inferiores y en las alteraciones en la
formacion del sistema urogenital y las vértebras lumbosacras. (14:19)
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Duhamel introdujo el término sindrome de regresién caudal, que
incluye diversos grados de anomalias de las vértebras lumbosacras,
anorectales, genitourinarias, cardiacas, y de miembros inferiores.(16)

En la actualidad hay controversias sobre si la sirenomelia es una
manifestaciéon de disgenesia caudal o es una entidad diferente.(14:19)

También se propone la influencia de la exposicion a factores
teratégenos antes de la cuarta semana de gestacion, por ejemplo:
farmacos (vitamina A, 4&acido retinoico, cocaina, diazepam,
difenilhidantoina, acido nalidixico, anticonceptivos orales); inhalacidn
de insecticidas y humo de tabaco, radiacion, hipovitaminosis, metales
pesados, entre otros. Se ha asociado la sirenomelia a la diabetes
mellitus materna mal controlada, aunque esta solo incide en un 0,5-
3,7 % de los hijos de madres diabéticas.(12:13,20-21)

Todos los casos de sirenomelia informados han sido esporadicos, y no
se ha asociado a una alteracién genética o hereditaria; aunque se
sospecha una causa genética neomutacional dominante autosdémica
con predisposicion masculina.(12:16)

Diagnoéstico de la sirenomelia

La caracteristica principal de la sirenomelia es la fusién de los
miembros inferiores. Foerster en 1865, citado por Orioli(!2) propuso
tres tipos de sirenomelia: apus (fémur y tibia Unicos con ausencia de
pies), unipus (fémures, tibias y peronés normales con fusién parcial
de los pies) y dipus (ambos pies presentes con apariencia de aletas).

En la actualidad se maneja la clasificacién de Stocker y Heifetz
(1987)(®), que definen siete tipos de acuerdo con huesos presentes en
los miembros inferiores: Tipo I (pares de fémur, tibia y peroné
presentes), Tipo II (pares de fémur y tibia presentes con peroné
unico fusionado), Tipo III (ausencia de peroné), Tipo IV (fémures
parcialmente fusionados con peroné Uunico), Tipo V (fémures
parcialmente fusionados con peroné ausente), Tipo VI (fémur y tibia
Unicos), Tipo VII (fémur Unico con ausencia de tibia y peroné).

La sirenomelia se puede asociar con malformaciones de otros
sistemas como las siguientes: agenesia o displasia renal, agenesia o
hipoplasia de uréteres, vejiga y uretra, tejido renal ectdpico, ausencia
de genitales internos y externos, hernia diafragmatica, hipoplasia
pulmonar, fistula traqueoesofagica, atresia de esdfago, duodeno o
colon; agenesia de la vesicula biliar o colon; ano imperforado, amelia
de miembros superiores, ausencia o fusién del sacro, ilion,
hemivértebras, defectos septales, situsinversus, dextrocardia,
exonfalos anencefalia, cebocefalia, hidrocefalia, holoprosencefalia
alobar, mielomeningocele, craneoraquisquisis, arteria umbilical Unica,
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con origen normal o anormal; dos arterias umbilicales de origen
anormal, hernia umbilical, onfalocele, ectopia adrenal, ciclopia,
hipotelorismo, implantacion baja de las orejas, entre otras.(22:23.24,25)

Se refiere que las malformaciones mas frecuentes son: anomalias
genitales, renales, de miembros, la imperforacién anal, y la arteria
umbilical Unica.(?) Se ha descrito la secuencia VACTERL
(malformaciones vertebrales, atresia anal, cardiopatias, fistula
traqueoesofagica, atresia esofdgica, anormalidades renales y de las
extremidades).(®)

Se debe realizar el diagndstico de sirenomelia a través de la ecografia
prenatal entre la semana 11 a 14 de gestacion. Es indicativo de esta
la presencia de oligohidramnios, retardo del crecimiento intrauterino,
hipomotilidad fetal, dificultad para visualizar extremidades inferiores,
y las anomalias congénitas asociadas.(??)

El ultrasonido Doppler color es mas util, pues permite la identificacién
de una arteria umbilical Unica y la persistencia de la arteria vitelina, y
la presencia de dos arterias umbilicales excluye el diagndstico.(??)

Se mejora la sensibilidad de la ecografia bidimensional con el uso de
la radiografia simple de abdomen en el segundo y tercer trimestre de
gestaciéon, la ultrasonografia transvaginal desde la semana 13 de
gestaciéon, la amnioinfusion, la embrioscopia a las 12 semanas, la
ecografia tridimensional de tiempo real 3D y 4D, y la resonancia
magnética. La radiografia en la autopsia, permite la categorizacién en
base a la deformidad del esqueleto.(20-24)

Conducta a seguir ante un caso de sirenomelia

Es ineludible el diagndstico prenatal para aconsejar a la pareja la
interrupcion del embarazo, pues no es posible una intervencion
médica que cambie el prondstico del feto o del recién nacido con
sirenomelia.

Alrededor del 50 % de los fetos sirenomélicos nacen muertos, y la
supervivencia de los recién nacidos vivos oscila entre minutos y dias;
aunque se registran casos que han sobrevivido mas alla del periodo
neonatal, incluso mas de 10 anos.(?123-24) |as causas de muerte
dependen de las malformaciones congénitas asociadas.

CONSIDERACIONES FINALES

La sirenomelia es una enfermedad congénita, poco frecuente,
definida por diversos grados de fusidon, malrotacién y disgenesia de
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las extremidades inferiores, y generalmente letal por la asociacion
inconstante de otras malformaciones complejas, no se ha esclarecido
la base genética y epigenética de su génesis.

La actuacion profesional debe dirigirse al diagndstico prenatal, a fin
de orientar la interrupcién del embarazo pues no se disponen de
intervenciones médicas para mejorar el prondstico del feto o del
recién nacido con sirenomelia.

Los autores declaran de forma explicita que este trabajo no tiene
conflicto de intereses.
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