MEDISAN

ISSN: 1029-3019
E D l Centro Provincial de Ciencias Médicas

Diagndstico ecografico prenatal de
focomelia de los miembros superiores

Salmon Cruzata, Acelia; Rodriguez Serret, Julio Ernesto; Gomez Pérez, Humberto
Diagnéstico ecografico prenatal de focomelia de los miembros superiores

MEDISAN, vol. 24, num. 4, 2020

Centro Provincial de Ciencias Médicas

Disponible en: http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=368464308012

Z ) e PDF generado a partir de XML-JATS4R por Redalyc
0 ¢} p p Y
gf@é a‘yC % g Proyecto académico sin fines de lucro, desarrollado bajo la iniciativa de acceso abierto



http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=368464308012

MEDISAN, vol. 24, niim. 4, 2020
Centro Provincial de Ciencias Médicas

Recepcion: 26 Diciembre 2019
Aprobacién: 15 Mayo 2020

CCBY-NC

Caso clinico

Diagndstico ecografico prenatal de
focomelia de los miembros superiores

Prenatal echographic diagnosis of phocomelia in the upper
limbs

Acelia Salmon Cruzata "

Instituto Superior de Ciencias Medicas Santiago de Cuba, Cuba
ORCID: http://orcid.org/0000-0002-5875-0408

Julio Ernesto Rodriguez Serret '

Instituto Superior de Ciencias Medicas Santiago de Cuba, Cuba
ORCID: http://orcid.org/0000-0002-3307-970X

Humberto Gémez Pérez >
Centro Provincial de Genética Médica, Cuba

ORCID: http://orcid.org/0000-0002-2118-2451

RESUMEN: Se describe el caso clinico de una paciente de 28 afios de edad, que a
las 23,4 semanas de gravidez fue ingresada en el Hospital Ginecoobstétrico Docente
Tamara Bunke Bider de Santiago de Cuba con el objetivo de interrumpir el embarazo,
por sugerencia de los especialistas del Centro Provincial de Genética Médica, quienes
habfan detectado una malformacién fetal (focomelia de los miembros superiores) en
la ecografia del segundo trimestre. A la gestante se le realizé una histerotomia; al ser
extraido el feto, se confirmé el diagnéstico ecogréfico.

Palabras clave: malformaciones congénitas, focomelia, diagndstico prenatal,
diagnéstico ecogréfico, embarazo.

ABSTRACT: The case report of a 28 years patient is described, she was admitted
to Tamara Bunke Bider Teaching Gynaecoobstetric Hospital in Santiago de Cuba
at the 23.4 weeks of pregnancy with the objective of interrupting pregnancy, due
to the specialists of the Provincial Center of Medical Genetics suggestion who had
detected a fetal malformation (phocomelia of the upper limbs) in the echography of the
second trimester. When the fetus was removed, a hysterectomy was carried out and the
echographic diagnosis was confirmed.

Key words: congenital malformations, phocomelia, prenatal diagnosis, echographic
diagnosis, pregnancy.

Introducciéon

Las malformaciones congénitas (MC) existen desde el surgimiento del
propio hombre; estas consisten en anomalias que alteran intrinsecamente
una estructura del cuerpo o de un érgano del feto durante el desarrollo del
embarazo, ya sea por causas genéticas, ambientales o mixtas.

Con referencia a lo anterior, las MC aisladas se producen con mayor
frecuencia por herencia multifactorial, bajo la influencia de distintas
variantes génicas o gendmicas en los genes implicados que confieren la

predisposicién a presentar dichas alteraciones, al que puede sumarse la

influencia de factores ambientales que interfieren en la expresiéon génica.1
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Pueden diagnosticarse en la etapa prenatal, al nacimiento o,

tardiamente, durante la vida, ¢ influyen de forma importante en la

morbilidad y mortalidad infantil.?

Conforme a lo expresado por algunos autores,” la Organizacién
Mundial de la Salud afirma que cada afo mueren unos 276 000 recién
nacidos en las primeras 4 semanas de vida a causa de anomalias congénitas.
Ante tal situacién, se ha creado un consenso internacional cuya finalidad
es reducir la ocurrencia de MC mediante la aplicacién de programas de

vigilancia epidemioldgica, con los cuales se busca estimar las prevalencias,

gencerar acciones y dcstinar recursos adecuados para esta atencion.

En México, en el afo 2014, las malformaciones congénitas ocasionaron
el fallecimiento en 25 % de los menores de un afio (6 719 fallecidos)

y ocuparon el segundo lugar entre las principales causas de muerte en

nifos.’

Asi mismo, en Cuba, en el ano 2015 estas entidades clinicas

representaron la segunda causa de deceso en los nifios menores de un ano
(118 de ellos) y la tercera en los de 1 a 4 afos de edad, con un aumento

de las cifras en ambos grupos respecto al 2014. La tasa de prevalencia
se estima en 0,9 por cada 1 000 nacidos vivos, lo cual incide de forma

significativa en la mortalidad infantil del pas.

En general, parte de la sociedad no es del todo consciente de que
muchas enfermedades congénitas pueden ser producidas por estilos de
vida poco saludables (alguna puede, incluso, causar la muerte del feto); sin
embargo, también es posible prevenir algunas, por ejemplo hay medidas

de prevencién fundamentales, como la vacunacion, la ingesta suficiente

de 4cido félico y yodo mediante el enriquecimiento de alimentos basicos

o el suministro de complementos, asi como los cuidados prenatales

adecuados.”®

Resulta oportuno destacar que los trastornos congénitos graves mas

frecuentes son las malformaciones cardiacas, los defectos del tubo neural

y el sindrome de Down.

Ahora bien, para referirse a aquellas anomalias congénitas infrecuentes

que comprenden los casos con reduccién de extremidades o, mds

estrictamente, sin miembros intercalarios, se emplea el término

focomelia.®

En ese orden de ideas, debe destacarse que la clasificacién de

las displasias esqueléticas se basa en criterios clinicos, histolégicos y

radiolégicos, a saber:’

o  Osteocondrodisplasias: Alteraciones del crecimiento y desarrollo

de huesos y cartilagos (se incluyen las focomelias).

e Diséstosis:  Malformaciones
combinados.
o  Ostedlisis idiopaticas.

e Alteraciones asociadas a reabsorciéon multifocal del hueso.

o Alteraciones asociadas a cromosomopatias que evolucionan con

alteraciones esqueléticas.
e Metabolopatias primarias.
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La focomelia agrupa, por lo menos, 25 sindromes distintos y su
prevalencia oscila entre 0,3 y 4,2 por cada 100 000 recién nacidos; el inico
agente teratogeno claramente relacionado con su origen es la talidomida.
Se produce por mutaciones en el gen ESCO2 (8p21.1) que causan retraso
de la divisién celular, incremento de la muerte celular y defectos en la
proliferacién celular.®®

Igualmente se encuentra asociada a otros defectos, muchos de ellos muy
graves, tales como anencefalia, encefalocele, microcefalia, hidrocefalia

congénita, espina bifida, problemas cardiovasculares y respiratorios.*
Caso clinico

Se describe el caso de una gravida de 28 afios de edad, de procedencia
urbana, color de la piel mestiza y edad gestacional de 23,4 semanas, quien
habia sido remitida del Centro Provincial de Genética Médica de Santiago
de Cuba con el diagndstico de focomelia de los miembros superiores
-detectada en la ecografia prenatal del segundo trimestre- al Hospital
Ginecoobstétrico Docente Tamara Bunke Bider, donde fue ingresada
para interrumpir el embarazo.

Como antecedente patoldgico personal se informaba asma bronquial
y preeclampsia en un embarazo previo; en la historia clinica obstétrica se
registraba un parto por cesdreay 5 abortos provocados. La paciente sefialé
no haber estado expuesta a radiaciones ni a quimicos o medicamentos.

La prueba de alfafetoproteina y los exdmenes complementarios
sanguineos, seroldgicos y especiales, entre otros del primer y segundo
trimestres, presentaban resultados normales.

Estudio imagenoldgico

o Ecografiadel ler trimestre: Normal. Presencia de los 4 miembros.
Mala ventana sénica.

e Ecografia del 2do trimestre: Acortamiento anormal bilateral de
los huesos humeral radial y cubital (fig. 1y 2). El resto de los
pardmetros eran normales. Peso fetal de 550 gramos.

Fig. 1
Corte sagital oblicuo a nivel del térax: No se visualizan brazos
ni antebrazos, solo las falanges de las manos adheridas al térax.
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Fig.2
Corte transversal a nivel tordcico, cinturdn escapular: Se visualiza formacion incipiente
de los elementos dseos proximales del brazo derecho y mano con desarrollo normal.

Para interrumpir el embarazo se practicé una histerotomia debido a
una cesarea anterior. Luego de extraer la pieza anatdmica, se confirmé el
diagndstico ecogréfico de focomelia de los miembros superiores aislada

(fig. 3).

Fig.3

Pieza anatdmica: focomelia de los miembros superiores

Comentarios

La complejidad médica de estas anomalias y la diversidad de sus
consecuencias requieren, por su propia naturaleza, un diagnéstico
prenatal especifico lo mas temprano y completo posible, con el fin
de ofrecer la mas amplia transparencia informativa y, finalmente, un
asesoramiento continuo del equipo asistencial a la gestante y su familia

sobre la naturaleza y las implicaciones de la entidad.®

El diagnéstico ecografico de estas anomalias, sobre todo de las displasias
esqueléticas letales, es sencillo, pero no supone mdis que el punto
de partida del diagnéstico prenatal. Deben realizarse otras pruebas
complementarias, principalmente genéticas, para intentar establecer un

diagndstico causal. El prondstico respecto a las osteocondrodisplasias, en

especial las polimalformativas, no es bueno.’”
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Oliva Rodriguez’ refiere que en la evolucién normal de los huesos largos
es posible visualizar por la ecografia el esbozo de las 4 extremidades desde
las 7 semanas, los 3 segmentos de cada extremidad alas 9 semanasyalas 12
semanas ya es posible medir los huesos largos y observar manosy pies en su
totalidad; a las 17 semanas ya se encuentra establecida la estructura 6sea.

La focomelia ocasiona un desarrollo deficiente de los huesos, por lo que,

en casos extremos, puede ser que manos, dedos y pies estén adosados al

tronco. Otros de los signos de esta MC suelen ser los siguif:ntes:6

e Anomalias en las extremidades

o  DPulgar corto o ausente (pulgares apldsicos o hipoplasicos)

e Ausencia de algunos dedos de las manos o de los pies
(oligodactilia)

o Deformidad angular de los dedos (clinodactilia)

e Fusién de dos o mds dedos (sindactilia)
e Anomalias craneofaciales

e Microcefalia

o  Escaso desarrollo de las alas nasales (alas nasales hipoplasicas)
o Falta de desarrollo de las mejillas (hipoplasia malar)

o Separacion amplia entre 6rganos gemelos (hipertelorismo)

¢ Mandibula muy pequena (micrognatia)

e Marca de fresa 0 hemangioma capilar (tumoracién benigna)
e (Cornea opaca o cataratas

Segun la bibliografia médica consultada,®” la edad media gestacional
para el diagndstico de casos de ausencia o reduccién de extremidades
oscila entre las semanas 18 y 22, aunque algunos defectos podrian ser
detectados antes, durante el primer trimestre de gravidez, como sucedié
en el caso clinico en cuestién; por tanto, las ecografias previstas deben
ser lo mds minuciosas posible. Cabe citar el ejemplo del Hospital Clinico
de Barcelona, donde se detectan 90 % de las anomalias graves de las
extremidades entre las semanas 20 y 22 de la gestacion.

Los estudios ecogrificos prenatales deben incluir (entre otros
contenidos del informe) la identificacién de las cuatro extremidades del
feto, la comprobacién de la movilidad de estas, asi como de la integridad
y disposicién de los tres segmentos de cada una. En relacién con las
extremidades superiores, es necesario “apreciar la apertura de la mano
y la presencia de los cinco dedos”; en cuanto a las inferiores, se debe
“comprobar las caracteristicas de la planta del pie, de los talones y la

orientacién del pie con respecto a la pierna”; de igual manera, resulta

. 1 .ﬁ l . l. .y ’ 10
€sencial verincar la mineralizacion osea.
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