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RESUMEN

Introduccién y objetivo: el sindrome de aglosia-
adactilia es un sindrome polimalformativo congé-
nito de muy baja frecuencia, con una etiologia y
patrén de herencia que no son claros. Se hace una
busqueda bibliogrifica orientada a la asociacién
entre la exposicién prenatal a misoprostol y mal-
formaciones Congénitas.

Se presenta un caso de este sindrome asociado a
exposicién prenatal a misoprostol a las 10 semanas
de gestacién, asociacién no establecida en la litera-
tura revisada.

Presentacion del caso: recién nacido con caracte-
risticas fenotipicas de sindrome de aglosia-adactilia,
hijo de madre de 17 afios, con antecedente de haber

utilizado misoprostol en dosis de 400 microgramos
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via oral y 200 microgramos via vaginal a las 10 se-
manas de gestacién, con el objetivo de interrumpir
el embarazo.

Discusién: el misoprostol es un andlogo sintético
de la prostaglandina El, se ha asociado a un au-
mento en el riesgo de la ocurrencia de secuencia de
Moebius, artrogriposis, sindrome de aglosia-adacti-
lia, defectos de las extremidades de tipo terminal y
transversal en madres que utilizan este medicamen-
to durante el primer trimestre de gestacién.
Palabras clave: defectos congénitos, misoprostol,

embarazo.

SUMMARY

Introduction and objective: the aglossia adactylia
syndrome is an infrequently occurring congenital
polymalformative syndrome, having unclear aetiolo-
gy and inheritance pattern. A bibliographical search
was carried out, orientated towards the association
between the prenatal exposure to misoprostol and
congenital malformations.

A case of this syndrome is presented which was
associated with prenatal exposure to misoprostol

during the 10th week of gestation; such associa-
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tion has not been established in the literature
reviewed.

Presentation of the case: a newborn having
phenotypical aglossia adactylia syndrome characte-
ristics, the son of a 17-year-old mother having ante-
cedents of having used a 400 microgram oral dose
and a 200 microgram vaginal dose of misoprostol
at 10 weeks’ gestation with the aim of interrupting
her pregnancy.

Discussion: misoprostol is a synthetic prosta-
glandin El analogue; it has been associated with
increased risk of Moebius sequence occurring,
arthrogryposis, aglossia adactylia syndrome and
terminal and cross-sectional extremity defects in
mothers who have used this drug during their first
gestation trimester.

Key words: congenital defect, misoprostol, pregnancy.

INTRODUCCION

El sindrome de aglosia-adactilia hace parte del
espectro de la hipogénesis oromandibular y de las
extremidades (MIM 103300), el cual se caracteriza
por presentar malformaciones en los derivados del
primer y segundo arco branquial y reduccién de
extremidades. Este sindrome es de baja prevalencia,
con una etiologia desconocida y probablemente
heterogénea.'

La exposicién prenatal a misoprostol se ha
asociado a la ocurrencia de defectos congénitos,
principalmente la secuencia de Moebius y defectos
de las extremidades de tipo terminal y trans-
versal.”? Sin embargo, la relacién de causalidad
entre misoprostol y malformaciones congénitas
es discutida en la literatura. Por lo tanto, para el
ginecobstetra es dificil establecer la probabilidad
de apariciéon de MFC en un recién nacido (RN) que
fue expuesto a misoprostol en el primer trimestre
del embarazo.’

Se reporta un caso con diagnéstico de sindro-
me de aglosia-adactilia asociado a exposicién a
misoprostol en la semana 10 de gestacién, siendo
éste el segundo reporte del mismo grupo de in-

Vestigacién.4
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Recién nacido de sexo masculino, parto atendido
en el Hospital Universitario del Valle, hospital de
nivel IIT de la ciudad de Cali en Colombia y el mayor
centro de referencia de la red puablica, que atiende
principalmente a la poblacién del régimen subsidiado
y de bajos ingresos socioeconémicos. Apgar de 8 y 9
al primer y quinto minuto. Ballard para 37 semanas,
peso: 2.600g (p = 5-10), talla: 50cm (p = 50),
perimetro cefélico: 33¢m (p = 3-10), distancia entre
los cantos internos: 22mm (percentil = 50-75), en-
tre los cantos externos: 65mm (percentil = 50-75),
filtrum: 8mm. En el examen fisico se encontraron
los siguientes hallazgos: pliegue epicantico bilateral,
parilisis facial bilateral, paladar hendido, microsto-
mia, frenillo lingual, hipoglosia (lengua hipoplasica),
microstomia (figuras 1, 2); ademds presentaba
sindactilia del tercer, cuarto y quinto dedo de la
mano derecha, braquidactilia (dedos pequenos) y pie

equinovaro derecho.

Figura 1. Paciente con espectro de la hipogénesis oro-
mandibulary de las extremidades. Nétese la pardlisis facial

bilateral, la micrognatia y el pie equinovaro.
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Figura 2. Nétese la micrognatia y la paralisis facial.

Hijo de padres no consanguineos, sin anteceden-
tes familiares sugestivos de enfermedad hereditaria,
madre primigestante de 17 afios, con antecedente
de haber utilizado misoprostol en dosis de 400 mi-
crogramos via oral y 200 microgramos via Vaginal
a las 10 semanas de gestacién, con el objetivo de
interrumpir el embarazo; present6 sangrado escaso,
la gestacién continué sin otras complicaciones, se
realizé ecografias en el segundo y tercer trimestre,
las cuales no reportaron malformaciones.
Exdmenes complementarios: ecografia transfonta-

nelar normal.

DISCUSION

El sindrome de aglosia-adactilia es un defecto con-
génito polimalformativo, con una prevalencia que
se ha estimado en 1 de cada 175.000 nacimientos,
afectando por igual a hombres y mujeres.” La etio-
logia es desconocida, probablemente heterogénea.
Se han propuesto patrones de herencia autosémico
dominante,' autosémico recesivo,” y se han reporta-
do multiples casos no relacionados. Otros sugieren
su origen en una disrupcion vascular.”

Las caracteristicas fenotipicas del sindrome

de aglosia-adactilia incluyen un espectro amplio,

desde hipoglosia (lengua pequefia) y braquidactilia
(dedos pequefios), hasta la ausencia completa de
lengua (aglosia) y de dedos (adactlia), por lo cual
se ha propuesto incluir este sindrome dentro del
espectro de la hipogénesis oromandibular y de las
extremidades.’

Ademds, se han encontrado en estos pacientes
otras malformaciones como epicanto, telecanto,
anomalias estructurales del oido medio y sordera
conductiva, base nasal estrecha, microstomfa,
frenulum ventral anormal, paladar ojival, anodon-
cia, oligodoncia, retrognatia, micrognatia. Puede
acompanarse también de retraso mental moderado
a severo, asimetria facial, pardlisis de pares craneales
principalmente VI y VII y con menor frecuencia
111, Vy XIL" El caso aqui reportado por nosotros
presentd las caracteristicas cldsicas de este sindro-
me. Tabla 1.

El misoprostol (Cytotec®) es un anélogo sin-
tético de la prostaglandina El, aprobado por la
FDA para la prevencién y el tratamiento de tlceras
gastricas asociadas al uso de antiinflamatorios no
esteroideos por su efecto antisecretor de dcidos
gastricos. Es clasificado como factor de riesgo ca-
tegorfa X en el embarazo por su efecto abortivo,®
por ser una prostaglandina, produce contraccién
del musculo liso uterino y separacién de las fibras
de coldgeno existentes en el cuello uterino, y se usa
para induccién del trabajo de parto en la practica
obstétrica. Debido a estos efectos, en paises don-
de el aborto es ilegal, el misoprostol es utilizado
como un abortivo, siendo menos costoso que otros
métodos ilegales.’”

En 1992, Schuler y colaboradores reportan 29
mujeres expuestas a misoprostol en el primer tri-
mestre, encontrando 3 abortos, 3 fetos muertosy 17
recién nacidos (RN) sin malformaciones.”” El mismo
autor en 1999 reporta dos grupos de pacientes, de
67 mujeres expuestas a misoprostol, 2 tuvieron
productos con malformaciones mayores, probable-
mente relacionadas a la exposicién; y en un grupo
de mujeres no expuestas, se encontraron 2 recién

nacidos con malformaciones similares.!!
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Tabla 1. Caracteristicas fenotipicas del espectro

de la hipogénesis oromandibular y de las
extremidades.

Hipoglosia St
Microstomia St
Micrognatia St
Paralisis
de nervios
craneales Si
. (secuencia de
Craneofaciales Moebius)
Paladar s
hendido !
Hipodoncia No evaluada
mandibular por la edad
Telecanto No
Epicanto Si
Adactilia No
Hipodactilia - s
Extremidades Braquidactilia
Sindactilia St
Ectrodactilia No
Otras Malformacio- No

nes cerebrales

Sin embargo, se han hecho multiples reportes de
exposicién e este firmaco en el primer trimestre
del embarazo y la ocurrencia de defectos congéni-
tos, como la secuencia de Moebius, artrogriposis,
defectos de las extremidades de tipo terminal y
transversal.'>"’ Estos defectos serfan el producto
de la rotura de las membranas amniéticas o una
disrupcién vascular.>"*"7

Si bien los RN expuestos a misoprostol en el
primer trimestre del embarazo tienen mayor pro-
babilidad de presentar las malformaciones descritas,
no es claro qué porcentaje del total de embriones
o fetos expuestos tendrdn malformaciones, puesto
que la mayoria de los casos descritos son reportes

dnicos o series de casos.
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Basados en el hallazgo del caso aqui descrito, la
explicacién fisiopatogénica del mecanismo de accién
teratogénica del misoprostol y el probable origen
vascular del sindrome de aglosia-adactilia, propo-
nemos que existe una probable relacién causal entre
el consumo de misoprostol en el primer trimestre
del embarazo y el sindrome de aglosia-adactilia,'"”
hallazgo que debera ser confirmado mediante estu-
dios epidemiol6gicos con un diseno adecuado para

evaluar la causalidad.

Consideraciones éticas
Las fotos aqui expuestas son publicadas con autori-

zacién de los familiares.
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