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3s asvidente aque 21 2suudio de malformaciones v de-

formidzdes congénitas es amplio y complejo, por lo aue
a2l objeto orimordial de #9Te 2studio:

28 nacar un ang -~

1isis y ravisidn de éstas en =1 Hospital Teneral "Dario

Ferndndez" duranse el ario de 1985.

-

nacimientos consecutives (11), se encontrd una tasa de

a
3n un esiucio realizado en el C.M.N. de 105,%25

19,8 X 1 00C racidos; con 1a siguiente provorcidn:

Malformacidn congénite

Luxacidn 2ongénita de cadera
Cardiopaties congenitas

DeTectos de cierre de tubo neural
Pie equinovarus

Poliotia

Malformaciones congénitas muiltiples
Sindrome de Down

Lebio y paladar hendido

Pie Talovalgus

Polidactilia

Las malformeciones congénitas son un fendmeno aue
no solo repercuse sobre el micleo familiar, sino tam -
vidn 30bre lz sociedad, 2l medio ambientse ¥ requieren

Frecuencia

2.17
1.93
1.51
Ll.41
1.31
1.28
1.28
0.96
0.98
0.26

el apvoyo médico mulcidisciplinario de genetica, srtope-

dia, ciruzia, neurocirugia y la varticipacidn de orgas -

nismos sociales; 2or lo aue actualmente eXisten algunas

organizaciones como el Departamento de servicios Hume -
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nos y de la Salud en los 2stades Unidos (2) zue sie
un programa de seguimiento y de contral estadistico,
donde valoran la maznitud del »roblemz.

Algunos autores refieren la imporiancia da las
deformidades congéritas (4), zonsiderindolac como el
afecto de Fuerzas biomecdniczs vproducidas vor comnre -
3idn uterina, y siendo causa de provlemas orwopéddicos
comunes que requieren unz orientacidn adecuada, ¥y aue
en algunas entidades patoldzicas como la luxacidn cone-
génita de cadera, se encuenvran una interaccidn de ine
fluencias mecédnicas y gendéticzs en su etiologia.

En el presente estudio de acuerdo a la revisidn
¥ Sus caracteristicas enzgloparemos ampos téraines, y
analizaremos la relevancia aue representa el sezuimien
to adecuado & las diferentes malformaciones vy deformi-
dades congénitas, siendo ello determinante cara valo -
rar la avolucidn clinica, as{ como el tratamiento ade-
cuado para el manejo de 4sTos pacientes.

Este propvdsito puede alcanzar programas especf =
ficos parg un mejor aprovechamiento de los recursos
ciinicos.



DEFORMIDADES CONGENITAS

En uno de cada 20 neonatos es posible que eparez-
cen derfectmos en la morrogénesis. Sesenta por 100 de eg
tos pequerios tienen malformaciones que resultan de pro
blemas intrinsecos de los tejidos embrionarios en desa
rrollo. El1 resto de neonatos afectados tienen deforma-
ciones, las cuales son znormelidades producidas por la
compresidén uterina, que en una forme aberrante moldea
los tejidos del producto en las esapas finales del em-
varazo (4).

Es imvortante diferenciar entre malformacidn y de
formacidn rara la orientzcidn adecuada, y el tratamien
t0 del paciente. Las malformaciones generalmente tie ~
nen orizen gendtico o teratoldgico, en tanto que las
deformaciones no lo tienen. Las primerss suelen ser di
ficiles de tratar desde el punto de vista funecional y
estético, en tanto aue las deformaciones suelen mos -
trar regolucién esvontdnea o corregirse por moldeamien
%0, realizando compresidn moderada, hesta llegar = le
forma més conveniente.

Bl sistema musculoesauelético es muy suceptible
de alteraciones por compresidn, y entre las deformida-
des principales estdn: luxacicdn de cadera, diversas
formas de pie equinovero, genuverum de les piernes,
luxecidn de la rodilla, escoliosis, snomalies en la
forma de la cabeza, hipoplasia o asimetria del maxilar
inferior, torticolis, y algunas formas de artrogripo -

W

sis.

Conceptos Generales sobre la deformecidn. Le.



fuerzas biomecdnicas son importantes en la morfogé -
nesis de misculos, ligamentos, cartilagos y essructu
ras éseas. Hipderates sefinlo aue la funcidn 2ra un -

componente integral de la forma, y aue vodfan surgxr -
alteraciones fisicazs en una persona si estooe somevida
a una sola vosicidn por tiempo vrolongzdo, dichas mo -
dificaciones en la formm del cuarpo se vroducen con me
yor facilidad, cusndo los tejidos tienen gren Tlexi -
bilidad en perfodos de crecimiento rédvide. Z1 feto es
mds flexible y crece con ropidez siete veces mayor aque
el lactante y, por esta razdn, es mds sucentible al
amoldamiento por la accidn de 1l presicn constrictiva.
Estudios realizados nor Browne ¥y otroc invesiigadores
(4) han contribuido notezblemente al conocimiento de la
interaccidn entre la posicidn fetal en utero y las
fuerzas extrinsecas que lo comgrimen, zuye resultzdo
final son las deformaciones conzénitas.

Fuerzas extrinsecas de comrresidn. ¥o se observan
-deformaciones en los fetos sbortados, por razones tera
péuticas a las 20 semanas de Zestacidn o menos (4).
Las fuerzas compresivas o conssrictivas suelen surgir
normalmente al llenar el feto toda la cavidad userina,
a finales de la gestacidn. En las Gltimas 10 semanas -
del embarazo, zumenta progresivamente la proporcidn -
entre el feto y ¢l lfauido amnidtico. La compresidén -
fetal tiene mayor probabilidad en los vrimosénites, que
estdn dentro de un dtero con mdximo tono, en sl oro -
ducto hipertréfico o cuando hay poco liauido amnidtico

La compresidn adicional puede generarse dentro del -

dtero o en la cavidad abdominal o pélvica. Las masas



intrauterinas que ocupan espacio, como embarazo geme -
iar, dtero picorne o Iibromas uterinos vueden restrin-
gir al movimiento fetval. También se ha dicho que la -
nipartensidn arterizl en la gestante se relacione con
la deformidad del feto (4), z2unaue se desconoce el -
mecanismo vo> lo cual acontece.

Postura del festo. Lz presentacidn usual de vér -
tice & finales de la gestscidn permite el anrovechs -
miento mdximo del especilo intrauterinoe, vor lo aue hay
mayor vrobabilidad aue otrzs posiciones originen ung -
compresidn excesive.

Posicidn de "comodidad". EZn los vorimeros dias des
pués del nacimiento, 2l neonzto vuede ser flexionado -
en la poaicidn aue tenia 2n el dterc. Un necnato nor -
mal se resistird a diche Ilexidn, en tanto el rvequesfio
deforme preferird dicha posicidn. Al preciser la pogi-
cidn de "comodidmd® en el exdmen neonatal, el médico a
menudo puede obtener datos en cuanto 21 origen de la -
deformacién.

Tipos de deformacidn. Un neonzto que ha sufrido -
compresidn intrauterina, tiene alguna deformidad carag
teristica en forms loealizada; como asimetr{as mendi -
bular, sorticolis, escoliosis, deformzcidén de 1a -
cadera y pies; por lo que es infrecuente la compresidn
en focos miltiples, ahora bien la compresidn genera-
lizada ocurre en el oligohidramnios, yes sez por una -
agenesiz renal o por salida crdnica de liquido (4). -
Independientemente de la czusa del menor liguido amnid
tico, el pequefio mostrard la tétrade del oligohidram-
nios, que consiste en %tamafio corporzl menor pera la



edad gestacional, compresidn de la cara, daformidad de
. ‘miembros e hipoplaesia pulmonar causada por la zompre-
8ién del tdrax. Las presentaciones pélvicas contlevan
el mayor riesgo da luxacidn de la cadera.

Deformidades posturales conzénitas especificas.

Tella. La baja talla para la edzd de gZestzcidn es
un defecto congénito aue puede ser producto de malfor-
macidén o deformacidén. Suele depender de miltiples ges-
taciones y oligohidramnios. El primogénito puesde sar
de menor tamafio que sus hermanes, bpues suire la compre
sién de 1z hipertonia del udtero en la primipera v de -
la pared azbdominal. En términos generales, los neona-
tos con baja talle para la adead de zestacidn »or come
presidn fetal tardfa, mostrardn narmalizacidn de 3u -
crecimiento en etapa posinatal, en tanto aue los neana
tos de talla baja por razones intrinsecas, no mejorard
el crecimiento después del nacimienzo (4).

Cadera. lLe luxacidn de la cadera es producida por
el desplazamiento duradero de la cabeza femoral del -~
feto, del acetdbulo. En casi todos los casos, sn el -~
nacimiento, la cadera sdlo es "dislccable", esio es, ~
los ligamentos articulares estan slengados lo sufi-
eciente para permitir la subluxacidn fdcil, en %anto -
gue las estructuras déseas conservan su formacidn nor-
mal. En cases graves hay una luxacidn franca de la -
cabeza femoral antes del nacimiento, y han ocurrido -
¢ambios secundarios en al acetdbulo ¥ en otras estrug
turas articulares. Cuando menos 80 por 100 de logs ca-
sos de caderas "dislocables", diagndésticadas en stana
negnatal, mostrardn resclucidn esraontdnea, tal vez por



le sbdicecidn adecuzde de 12 canera y flexidn de los

muclos desruées del pirvo, en tanto ague los ligementos
recureran su venctifn normal. EY 20 por 100 restante o
méds, terminers ror mostrar luxecidn franca y deterioro
ariiculsr, Tzl vez poroue no hubo correccidn adecusda
de lg posicidn de 1ls cedera, en lz lactanciea.

Les mujerec 3ieren une mayer probabilidad de -
sufrir deformidnd de L& cmderz en relacidn con ios -
varones , en kprororeidn de cueiro & uno, cumndo menos
lo cuzl, segin diversos sutores, derende de 12 mavor
laxitud de los ligamentos eén la mujer, aungue no se ha
precisedo con claridsd el mecanismo por la que ocurre.

Lz ctrecentacidn rélvica sumentz ie posibilided de
luxacidn de cacerz, unas l4 veces en rromedio, en el
Feto de tdrmino. on le rrezentacidn vélvica, el femir
fetal puede ser destlezato [fcilmente v expulsado del
ecetdbulo. Dunn {4) he selizlado cue el feto en pesicidn
de nmlgas con exientidn de las piernes tiene l2 misma
posicidn aue urn luchador con una hiverflexidn corperel
zbsoluta, misma oue es cesi imposible de corregir. Une
vez que el feto zdauiere esta posicidn, la mds minima
fuerze compresive ruede perpetuzrls.

Lz cedera izquierda tiene mayor posibilidzd de
presentzr dislocmeidn gue la derecha. Le interzcecidn
de la posicidn fetel y la comprecidn extrauterine -
Tuede explicar estz rropensidn. Ueede el punto de -
viste rediogréfico se he demostrado en forma tipice -
que el feto estd con su lzdo izguierdo hacie el dorsc
de lz madre, independlentemente de gue esté en nresen—
tecidn cefdlice o pélvice. En este posturz la pierna -
izouierde esté comprimide adicionzlmente vor el raquis



lumbar, y tiene mayor posibilided de gquedar en -
aduceidn, y de este modo, ser mds "luxable".

La rodilla. Lac deformesciones de le roéilte inelp
yen hiperextensidn o genu recurvetum y &redo £
de luxacidn. Estas deformidades suelen oreacentzrse en
neonatos que han sufrido compresidn en 1z :r
pélvica, con extensidn conmrletz de las rodilla
lo regular, la rodilla deforme en el nacimians
ser tratada en forma conzervadorz vor medio de meEni-
pulacidn e inmovilizzeidn con presicn modersds, hasmte
lograr la forma dececble. 51 no se trata, =1 fenu-
recurvatum, puede evolucionar hrstz luxacidn v preSenw
tar cambios secundarios en hussoc, ligenantos y mis-
culos neriarticulares.

El pie. Ias deformmciones en el rie son muv comu-
nes e incluyen caleczneus velgus, metetrrsus sdductus v
algunas formes de pie equinovaro y cebtelgamisnto de -
los dedos.

El término calcanesovaleo (calecaneovalzus) denoza
el pie en dorsiflexidn y eversidn permanente. Los hue-
s0s del pie zeneralmente estdn alinezdos en forms nor-
mal. La deformidad suele ser flexitle, y puerde corre-~
girse fdcilmente con el estiramiento vesivo de los =
tejidos blandes, o bien mejorar por si sola.

Metatersus adductus denota el "wntepié" aue estd
an adduccidn y suvpinacidn con el tzldn y tokillo en -
posicidn normazle. 108 casos minimos vuedern iroterse -
con ejercicios de estir:mierto, si la deformidad es -
nds rizida, hay que emprender el tratenmiento 21 ini-
cio de la lectancia con férulss correctoras.

El equinovaro 23 un defecto mds complicade aue



se caracteriza por aducecidn y supinacién del antepié,
taldn en varus y tobillo eaquino. Los midsculos de la
cara posterointerna de la pierna estén relativamente
acortadas, y las cdpsulas fibrosas de las articula-
ciones afectadas suelen estar engrosadas en su caré -
externa. Estos cambios en tejidos blandos nueden ser
" causados por la compresidn del pie del feto en la posi
cidén defectuosa. La magnitud del pie equinovéro pueue
valorarse mejor con la resistencia que ofrece al inten
tar colocarlo en una posicidn, normal.

El cabalgazmiento de los dedos del pie es una altg
racion comin, esvecizlmente del tercero, cuarto y quin
to dedos, y puede ser resultado de compresidn del pie
contra la pared uterine en diversas posiciones fetales

Crédneo y cara. A semejanza de 1os miembros infe~
riores, las estructuras del crénec y care del feto -
estdn sujetas especialmente & deforrmidades. En casi -
todos los casos €stas mostrerén resolucidén esponténea
¥ el crecimiento en la lactancia serd normel, rédpido
¥y sin limitaciones.

En caso de gue la preaentacidn pélvica sea prolon
gada, hay amoldamiento de la bdveda craneesl, por el -
fondo uterino. E1 craneo puede tener una forma escafo-
cefdlica relativamente engosta y larga con una gran -
prominencia occipital entre el besioccipucio y el -
cuello.

Bl mexilar inferior puede sufrir hipoplasia y -
asimetria.

Bl ftorticolis, que es la configuracidn romboide -
asimétrica de la cabeza, puede sucitarse en algunas -
posiciones defectuosas del feto.
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LUXACION CONGEHITA DE LA CADZRA

La luxacidn congénite de la cadera es un despla-
zamiento de la cabeza femoral fueras del acetdbulo.
Puede existir al nacer u ocurrir poco después.

Clasificacidn:

Bs esencial distinguir entre los des gruvos rrin-
cipales de lesiones congénitas de la cadera: teratold-
gicas, que se caracterizan por desarrollo dentro del
dtero, que pueden ser una znomalia independiente o -
acompafiante de otras snormalidades congénitas genera-
lizadas {como artrogriposis miltiple congénita); y -
tipicas, que se carzcterizen por la apsricidn post-
natal, que puede ser cadera inestable, en donde la -
cabeza femoral se puede luxar en forma vasiva, cadera-
subluxada {la cabeza femoral ha emiarado hacie afuera
y hacia arriba en la articulacidn pero no se luxa por
completo; persiste cierto contacto entre cabeza femo-
ral y acetdbulo), o cadera luxada (la cubeza femoral -
8std fuera del amcetfbulo y cabalza hacia afuera y por
encima en relacidn con el mismo.

Precuencia:

Hay grandes variaciones geogrdficas con la frecuen
cia de la luxacidn congénita de la cadera. Barlow {(19)
examind en Salford Inglaterra 9 289 lactantes durante-
cinco afios. Encontrd que uno de cada seis lactantes -
nacian con inestabilidad de una o ambas caderszs, y de
estas 60 por 100 se recuperaban en la primera semana -
de vida, y 88 por 100 en.los dos primeros meses. E1 12
por 100 restante, con una frecuencia de 1,55 por 1 000
eran luxaciones congénitas tipicas y versistieron.
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Von Rosen en Malmo Suecia, refiere una frecuencia de -
1.7 por 1 000.

Ciertas drees del mundo tienen une frecuencia -
endémica muy alta de luxacidn congénita de la cadera,
En otras no existe en realidad. Esta diferencie en frg
cuencia depende de factores embientales genédticos, -
relacionedos & su eticpatogenia.

La forma de displesie congénita de cadera tipies,
bilateral en el 2% por ciento de los casos y mds fre-
cuente en la cadere izguierda, se ve unas cinco veces
més en las nifias que en 1los varones (2%L).

Btiologia:

Es mds probable gue lz luxacidn teratoldgica de
la cadera se debm 2 un defecto genético.

La cause primerie de la luxacidn congénita mds -
tipica de la cederz no se conoce, pero los numercsos
estudios realizados le atribuyen una etiologia multi-
factorisl.

Los factores genéticos desempefian un pepel impor-
tante en ls patogenia de la luxacidn congénita tipica
de la cadera. La frecuencia familiar de divercas -
series se ha notificado de 20 & 30 por 100. E1l modo de
transmisién ccurre mds probablemente mediante un gen
dominante (19).

Laxitud de los ligamentos. Hay cade vez mds estu-
dios de gque la laxitud de la cépsula de la cadera y -
sus ligamentos scompafiantes e8 un factor importante en
lz patogenie de la luxscidn congénits tipica de la =
cedera. Andrén (19) ha demostrado laxitud anormal de
los ligamentos pélvicos en les lactantes nacidos con
luxacidn congénita de la cadera, & juzgar per ls



separacidmr de la sinfisis pubica, dos vecesS mayor que
en los cmsos normales de control. Se cree que el feno-
meno he resultado de la accidn de las hormonas sexua-
les maternas encargadas dz la relajacidn fisioldgica -
prenatal de los ligamentos maternos para la orepara-
¢idn del parto. Alzuncs auvores jemostraron un cambie
en el petrdén normonal de excrecidn urinaria de estro-
nas y 17 beta-estradiol, e¢n recién nacidos en sus wri-
meros tres dias de vide, sin embargo algunos autores
como Thieme y cols. no encontraroen direrencias. @stos
resultades no dieron apoyo z la nipétesis de gue ia -
luxecidm congénite de la cadera e¢s resultado de un -
transtorno innato del metabolismo de estrdgenos en el
recién nacido. A peser de gue los factores hormonales
v la mayor frecuencia en niias son una realidad, nc se
conoce con certeza la relacidn causal que se le suele
atribuir (20).

Malpnosiecidm en dterc y factores mecdnicos. Se hz
notificado una frecuencia de 30 vor 100 de vresenta-
cidn pélvica en los lactantes nacidos con luxacidn con
génite de la cadera. La [recuenciz de presentacidnm pél
vica en la poolacidn general es de 1 nor 100 aproxima-
damente.

Dos factores orimordiales en el origen de la luxa-
cidn. congénita pzrecen ser laxitud ligamentosa v maluo-
sicidn pélvica an las cuales las caderas estdn {lexlo-
nadas y la rodilla estd extendida. La extensidn de las
caderas durante =21 parto pélvico y la traccidn de las
extremidades inferiores cuando el recién necido es sog
“tenido por los talones al nacer pueden ser importantes
en la luxacidn de la cadera. Tronzo (21), refiere que



s
tas

lo més probable es que la agresidn contra el feto en -
el momento sn que se desarrolla ia cadera, conduzca a
una deficiencia focal del femir proximal y no a una -~
luxacién congénita de la cadera.

Pactores ambientales vosnatales. En algunas dreas
del mundo, c¢omo Africa Central, Chinz e India, las -
caderas de los recién nacidos se ronservan an flexidn
¥ abdueccidn, siendo le frecuencia muy vaja sn estos -~
paises; por lo contrario en drsas como 21 norte de Itam
lia y Alemania, sitios en los que ge acostumbra llevar
a los lactantes en pesicidn con las caderas axtendidas
y en aduccidn, la frecuencia es notable. 3sta variedad
des la frecuencia parece indicar que el peauefio no estd
preperado desde el punse de vista del desarrollo para
une transicidn sdbita desde la posicidn uterina de fle
xidn de la cadera a extensidn.

Diagndstico:

51 diagndstico clinico y radiogrdfice, asi como -~
el tratamiento ortopéddico varfan tanto con la edad del
nifio que es mejor considerarlos en relacidn con los -
diferentes grupos cronoldégicos eapecificos, No obstam-
te, la importancim de un diagndstico y de un sratamien
to muy precoces merecen repetido énfasis.

Desde el nacimiento hasta log 3 meses. Durante -~
este importantisimo per{odo, la anomalia nunca es avi-
dente, lo cual significa aue debe ser buscada mediante
un cuidadoso y completos exdmen. La vrueba de Barlow se
efectia para descubrir la cadera "inestable"™ en resian
nacidos; el paciente se coloca sohre el dorse con las
caderas en [lexidn de 80 grados y las rodillas en fle~

%ién total. Se aplice el dedo medio de cada mano sobre
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2l Trocdnter mayor y el tulger de cada meno en posi-
cidn opuesta al trocdnter menor en 2! tridngulo femo-
ral. Se llevanm las caderas hasta lz abduccidén media.
La presion avlicadea con 21 tulger desde atrds sobre el
trocanter menor suele luxar la cabeza femorzl a través
del latioc posterior del acetvdbulo. Al liberar la pre-
sidn del pulger, la czbeza del femur se desliza de -
nuevo hacie la cavidad acetabular, lo que indica aque

la cadera 28 inestable.
La luxascidén de la codera en el recién nacido se -
compruebz mediante la orueba de Ortolani. Se doblan

las rodillas, las caderas se flexionan a 90 grados vy -

se colocan en abduccidn total. Cuando se reduce le
cadera vor La abduccidn, rodemos oir un chasouido a2l -~
deslizarse la czbeza remoral a través del borde nosze-
rior del acecébulo ¥ entrar en la cavidad. 41 hzcer -
aduccidn de lz cadera, la capeza Femoral se luxa de -
nuevo c¢on un chasouido valpable. Ton 21 pulgar sobre -
el trocénter menor y el dedo medio sobre el trocanter
mayor se ouede percibir con mds facilidad el desliza-
miento nacia afuera y hacia adentro de lg cavidad. 1
chasquido palpable y a veces zudible de entrada y sa-
lida es diagndstico de luxacidn de 1z cadera. Debemos
distinguir el "chasauido" de Qrrtolani del que vroduce
una banda ileotibial tensa o lo3 tendones zhiteos del
trocédnter mayor, 7 del que se escuchz en la rodills -
por rétula subiuxante o menisco externo discoide. Le
imitacidn en la szbduccidn pasiva de 1la cadera flexin
nada (debido a lz2 contrzciurz de los misculos aducto-
res es un sizno importante en verticulzr, después del
primer mes de vida) (16). Los pliegues cutdneos ey -



tras en el lado interno del muslo y la rotacidn exter-
na del miembro inferior deben vor lo menos sospechar -
la existencia de wna luxacidn congénita de caders.,

De les 3 meses a los 18 meses. En e3ste verfodo, =~
la contractura en aduccidn es m#s marcada, y los sig-
nos fisicos resultantes de esta contrzctura, talas -
como limitacidn en la abduccidn pasiva, el acorsamien
to aparente y real del miembro inferior afectzdo ¥y =~
la prominencia de la cadera se hacen czda vez mds evi
dentes. Hay acortamiento manifiesto del ramir, a juz-
gar por las diferancias de los nivelss de la rodilla,
con estas y las caderas flexionadas en dngsulo recto -
¥y el lactante en una mesa de exploracidn f{irme y pla-
na (signo de Galeazzi). La cadera "floja" se mani-
fieata por movilidad anormal de la cuabeza femoral -
durante la manipulacidn pasiva. Hay pérdide de la con
tractura normal en flexidn de cadera y rodilla aque -~
existe en el recién nacide y en los primeros mesas 4
lactancia. Bato se demuestra con la prueba de Thomas-
y mediante hiverextension de la rodilla. Hay movili-
dad en pistdén o signo del telescopio; movilidad anor
mal o sensacidn de movimiento de telescovio cusndo -
la extremidad ss impulsada en forma de pistdr con la
cadera en aduccidn movida de manera alterna en f{le-
xién y extensidn. Zl examinador sujerta la parte dig
tal del muslo y la rodilla con una mano, y coloca 2l
dedo {ndice de la otra mano en el trocédnter mayor, ¥
el pulgar y los otros dedos sobre el ilion.

A pesar de lz gran insistencie que sa he ruesto =~
en el valor del diagndstico temprano, de todas mane-
ras, a menudo pasa inadvertide hasta gue el pequefio -~
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ha empezado a andar. En esta época manifiesta cojera -
tipica, que se caracteriza, en la fzse de postura de -
cada paso sobre la cadera luxada por inclinacidn con ~
tralateral de la pelvis, desviacidn externa de la -
columna vertebral hacia el lado afectado y movimiento

vertical de telescopic en le extremidad inferior afec

tada. EL evento de la luxacidn bilaterzl, es la mer -

cha descrita como "meneo de pato'" o "marcha de maring

rof.

La pruebe de Trendelenburg es positiva: conforme
el pequefio se yergue sobre la caders luxada, la pel-
vis cae hacia el lado normal opuesto por debilidad de
los aductores de la cadera. En la cedera normal, la -
pelvis cae hacia el lado normel, la pelvis conserve -
una posicidn horizontal durante la posicidn erguidae -
por contraccidn y tensién de los sbductores normales
de la cadera.

Datos radiogréficos:

Cuando se sospechz luxacidn de le cadera por los
signos que ya hemos sefialado, el dimgndstico debe con
firmarse con exdmenes rediogrificos. Se requiere uns
interpretacidn experimentada, principalmente en los -
primeros meses de vide, debido a las emplias veriacig
nes de la normalided a esta edad, la osificacidn au-
sente en el lactante, a menudo estd retrasede en su -
aparicidn en el lado luxado.

Al estudiar los dutos radiogréficos en la luxa -
cidn congénita de la cadera, debemos tomar en cuenta
el desplazamiento hacia afuera y hacia arribe de la -
cabeza del femdr y el desarrollo del acetdbulo. Se -

trazan diversas lineas para facilitar estas determi-
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naciones: 1) Le de Hilgenreiner o linea "Y", es una -
linea horizontal aue se traza & través de la parte z2l-
ta de las zonas claras en la profundidad de los acetd-
bulos, gque representa el carvilago ¥ o trirrddiado.

2) Linea vertical de Ombredanne, o linea de Perkins, -
que se traza desde el borde osificado mas externo del
. techo del acetdbulo, 2n sentido cerpendiculer hacia -~
abajo a través de la linea "Y", para formar cuadrar*es
En la caderz normal, el niucleo de osificacidm de la -
czbeza del femir debe estero pvor debajo de la linea de
Hilgenreiner y dentro del cucdrante inferior. 3) E1 -~
{ndice scetabular se mide por el dngulo formado entre
la linea "Y" y nor una linea que pasa a través de la
profundidad de la cavidad acetabular a nivel de la 1i-
nea "Y" hasta el borde osificado mds externo del techo
del acetdbulo. Segin Kleinberg y Lieberman, el dnsulo
acetabular es ur. indice Gtil vera medir el desarrollo
del techo dseo del acetdbulo. Z1 indice acetabular en
recién nacidos normales promedia 27.5 gredos, y dismi-
nuye a 20 grados hacia los dos atios de edad. Lz cadera
luxada tendrd un {ndice acetabular mayor de 30 grades.
Suele haber "bilabiacidn" (estriacidn) del techo ace-
tabular insuficiente en el lado luxado. 4} El desvla -
zamiento hacia afuera puede medirse con la coordenadsa
"Yn . que es la distancia desde el centro de sravedsd -~
de 1la mitad del sacro nacia el centro del nucleo 081 -
ficado de la czbeza femoral; o la nunta interna que ha
ce protrusidn del cuello femorzl osificzdo se puede -
utilizar como punto externo de referencia. 5) El -
érgulc CE de Wiberg estd formado entre lz linea de Per
¥ins y una linee trazada desde el borde osificado mds
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externo del techo del acetdbulo hasta el centro del -
nicleo osificado de la cabeza del famir. Mide el des-
plazamiento del fémur proximal hacia afuera. 6) El des
plazamiento superior del femir proximal 3e mide con 1la
1{nea de Shenton o de Menard, que se sraza entre el =~
borde interno del cuello del famir ¥ 21 borde superior
del orificio obturador. En una cadera normal, esta li-
nea es un arco de constorno nontinuo; nor lo contrario,
en la cadera luxada con desplazamiento oroximal de la
cabeza femoral estd rota e interrumnida. 7) Von Rosen-
sugirié otro metddo de confirmacidn radiogrdfica del -
desplazamiento haeia arriba. 31 lactente Se encuentra-
en posicidn supine con las caderas en posicidn neutra,
las piernas se estiran bien, y el tubo redicgrdfico se
centra sobre el borde superior de lz sinfisis del pu -
bis. Se trazan la linea de Hilgenreiner y una linea ng
ralela 2 a2lla a través del borde superior de la sin -
fisis del pubis. Se trazan la linea de Hilzenreiner y
una linea paralela a ella = travds dal bordes sunerior
de la sinfisis. En la cadera luxada con desplazamiento
hacia arriba, la sombra osificada de la varte n»roximsl
de la didfisis femoral 2std dentro del espacio limita-
do por estas lineas.

Von fAosen ha descrito también un método de axpnlo—
racidn radiogréfica que permite calcular ls posicidn -
de la cabeza no oscificada del fémur a juzgzar vor la -
localizacidn y 1le direccidn de la parte proximal del -
fémur en relacidn con el acetdbulo.

Tratemiento:

Deade el nacimiento hasta los 3 meses. Se efeactua

ccidn. . . A .
redu ldnsuave por manipulacidn mediente flexidn de
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la cadera a 90 grados, y a continuacidn abduccidn de

la misma en flexidn, mediante elevecidn con la punta

de los dedos, bajo el trocanter mayor , para empujar
lz cabeza del fémur hacia le cavided acetabular. La -
reduccidn se conserva mediante aparatos como el cojin
de Frejka, colchdn de Putti, férula de Rosen. Por lo -
general suelen ser necesarios tres meses de proteccidn.
Ocesionalmente, incluso a este edad, la cadera puede =
ger demasiadc inestzble para mantenerle reducida, en -
cuyo caso esta indicada la espica coxofemoral.

De los 3 a los 16 meses. El treztamiente implica -
la elongacidn preliminzr de los musculos aductores del
muslo, mediznte traccidn continua durante unes pocas —
semanas (traccidn cutdnes de Russel). En el lactante -
mayor gue ya ha empezado a erguirse o caminar, y en el
cuzl hay desplazamiento importante nzcia arriba de la
purte proximal del fémur, con fijeza de los tejidos -
blandos contracturados esta indicads la treccidn esoug
idtica con un clavo de Kirschner, si es necesario teng
somia o miotomia subcusdnea. Después de este veriodo -
preliminar de traccidn se ejecuta una reducecidn cerra-
da suave de la caderz bajo anestesia y del mantenimien
to de la misma posicidn estable de mrrcade flexidn y -
sélo moderada abduccidn en una espica coxofemoral. Le
retencidn de le czdera en extrema o forzada posicidn -
de abduccidn o rosacidn interna debe ser evitada, ye -
que probzblemente es la causa mds importante de la ne-
crosis avasculer de la cabeza del fémur. La espica co-
xofemoral se cambia cada 2 meses siempre que las redio
gréfias revelen un satisfactorio deserrollo tanto del
acetdbulo como de la cabeza femoral. El periodo -



requerido de inmovilizacidn de la cabeza reducida pa-
ra conseguir la regresidn de 1las alterzciones secun -
darias varia directamente segin el numero de meses -
que la cadera ha estado luxeda antes del tratemiento
pero suele oscilar entre los 6 y 18 meses.

Los resultados de un tratamiento suave y cuidadg
g0 cerrado establecido entre los 3 y 18 meses, son -
buencs aproximadamente en el 80} de los pacientes (16)
Sin embargo debe recorderse gue el porcentaje de buen
resultede es mucho mayor cuando el tratemiento se ini
cia 8 los 3 meses gue cuando se inicia a los 18 meses.

De los 18 meses a los 3 arios. Al zumentar la =
edad y ser mds grande la carga de peso progresiva, -
lag contracturas de los tejidos blzndes se tornan ri-
gidas, el grado de anteroversidn de la parte proximal
del fémur aumenta, y el contorno de la cavided aceta-
bular se hacemds anormal. Las contracturas musculares
deben ser contrarestadas mediante un lzrgo periodo de
traccidn, cuando la cabeza femoral llega a nivel del
acetdbule, la cadera se coloca de menerz gradual en -
abduccidén y extensidn con estiramiento de los tejidos
blandos contracturados. A continuacidén, se intenta -
una reduccidn cerrada; si se logra mediznte demostra-
cidén radiogrdfica la colocacidn concéntrica de l2 -
cabeza femorzl en el acetdbulo se zplica unz espnica -
coxofemoral. Si la reduccidén no tiene buencs resulta-
dos, o es inestable esta indicada la reduccidn opera-
toria v osteotomia de Salter paraz obtener una cadera-
normal.

Los casos de luxacidn de cadera despuds de los 4
aflos se tornan sumamente complejos en su uratamiento.
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PIE EQUINOVARO (PIE 2AMBO)

Es la anomalia conzénita mds importante del pies-
deformidad fdcil de diagnesticer, verc dificilmente -
de corregir por completo. El pie zambo congénito cong
tituye una combinacidn de deformidades que incluyen -
aduccidn: ¥ supinacién del antepié a través de la arvi
culacidn mesotarsiana, varo del talon & través de la
articulacidn subtalar, eaquino a través de la articu-
lacidn del tobillo y desviacidn medial del pia es en-
parte debida a una angulacidn del cuello del astrdla-
gc ¥, en parte, a una torsidn tibial interna. El gra-
do de grevedad de la deformacidm, que puede ser leve-
moderado o greve se valora mejor ver la sensacidn de
rigidez o resistencia, aue por Su aspecto.

Incidencia. Bl pie zambo congénito es muy comin-
{con une incidencia de dos por cada mil nacidos vivos
¥ bilateral en la mitad de los afectzdos), dos veces-
meds Trecuente en verones gue en nifies. Parece que en
casi el 10% de los niflos existe un factor genético, -
pero. en el resto, la znomalia avparece por vrimera vez
en el drbol familiar inexplicablemente.

Btiologia vy patologia. La etiologiam del.pie zam-~
bo congénito sigue siendo uno de los muchos enigmas -
del sistema musculoesqueldtico sin resolver. Se sebe-
que existe la deformidad desde las primeras fases del
desarrcllo embrionzrio en las gue el pie empieza a -
formarse por primera vez. Los musculos de la cara pos
terior y medial de la pierne (en particular el miscu-
lo de la pentorrilla y el tibial posterior), son excg
sivamente cortos y ademds las cdpsulas fibrosas de -
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laa articulaciones deformzdas son gruesas y estdn con-
trafdas sobre el lado cdncavo de la deformidad. Estas
contracturas del tejido blando resisten progresivamen-~
te a la contraceidn a medida que transcurren lss sema-—
nas {antes como después del nacimiento), y den origen-—
a modificaciones secundarias no sdéle de la forme de -
los huesos con crecimiento activo, sino también de las
articulaciones afectadas. La etiovpetogenia de este -
padecimiento recalca la importancie de un tratamiento-
pPrecoz.

Diagndstico. Mientras el pie zambo tipico de mode
rada gravedad resulta fdcil de dizgnosticar, el vie -~
zambo lave debe distinguirse del proceso '"equinovarus-
posicional”, debido a la posicidn intrauterinz, y que -
puede ser colocado fécilmente en su posicidn normal.,

Tratamiento. Los principios genersles consisten -
en un tratamiento precoz en los primeros dies de vida:
la correccidn suave y pasiva de las deformidedes {pro-
cediendo desde la aduccidn del antepid hasta el tobi -
1lo equino, pasando nor &l talén varc), el manteni -
miento de la correceidn durante un rerfodo muy lergo y
la supervisidn del niflo hasta el final del crecimiento
atlin despuds de la completa correccidn del pie zembo, -
los tejidos blandos contrafdos pregentan una imposibi-
lided aparente pura crecer adecusdamente en longuitud-
Yy tienden a producir una recidiva de la enfermedad en
la mitad aproximedamente de los niflos, varticulzrmente
durente el periodo de rdpido crecimiento esguelético.

Los métodos especificos del tratamiento, varian -
considerablemente, es el siguiente un plan de trata-
mienta que ha resultado muy satisfectorio. Sin -
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embergo, debe recordarse que cada tratamiento debe -
edaptaerse & las necesideades de cades caso concreto.

1. Apliczcidn semane) de yesos (tras suave y pro-
gresiva correccidn de les deformidesdes en el orden ya-~
mencionado); ello requiere unaB seis semanas.

2. Una férula de pie zambo del tipo Denis Browne-~
g 18 que se han vendazdo los pies mediante esparadrapo-
adhesivo pzre que el pie afectado se desvie progresi-
vamente en valgo, el cual se cambia semanalmente duran
te unas 12 semanas, lo aque hace posible mantener la -
correccidn de la deformezcidn, y cierto movimiento de ~
las articulaciones efectades.

3. Pérule de botas del tipo Denis Browne nara el-
dis y la noche {que s6lo se quita durante el bafio) -
durante los tres meses siguientes, después de los cua-
les se deja de poner durante periodos cada vez mds lar
gos, hesta gue el nifio empieza & caminar. Es muy impor
tante emplear le férula por la noche, al menos durante
un afio o mds, con el fin de disminuir la posibilidad -
de recidiva.

4. Recomendar botas de horma recta o de puntz des
viada hacie fuera hasta ls edad de 3 afios, y también -
a veces le adicidn de una cufia en la parte externa de
le sueles.

Aproximadzmente un 60% de pies zambos congénitos-
tretados precozmente mediante métodos no operatorios -
responderdin setisfactoriamente en lso tres primeros -
meses de tratamiento. El 40% resistente a estos méto -
dos, y por consiguiente, la continuacidn del tratamien
Yo no operetorio en estas circunstancias conduce a un
eventual fregasc. Bn tales casos de pie zambo es -
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preferible sfectuar 21 principlo une operacidn de relg
tiva importancia sobre los tejidos blandos (elongacidn
dael tenddn de Aquiles y capsulotomia de la ~riisuls-~
cidn maleolar}, con el fin de rehacer la resistencia -
en lugar de retrasar gl tratamiento quirdrgico y verse
forzado a efectlar una operzcidn de mayor anvergadure-
para combatir la recidiva de la deformidad. Los pies -
zambos recurrentes requieren sienpre un uratanienic -
operatorio cuyo grado depende de 1la graveded de los -
diversos comronentes de la deforanided residusl. Zm -
general, les operaciones sobre 103 tejidos blandos =~
(tales como las cansulotomizs, los elongemientos ten-
dinosos, las transferencias tendinosses) son eficaces -
en log primeros 5 afdos de la vida, pero son menos efi-.
caces en los nifos mayores nor la forms creciente znor
mal de los huesos. As{ las ovperaciones dseas (tcles -
como la artrodesis de las articulaciones subtaler y =
metotarsizna) suslen ser necesarias en éstos vers -
corregir cualquier deformidad residual, pero es prefe-
rible dejarles para la edad de 10 afios, aproximeds -
mente.
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SINDROME DE LA TRISOMIA 21 (SINDROME DE DOWN)

Este sindrome fué deserito por primera vez por -~
Langdon Down en 1866, aunque ya en 1844 Eduardo Seguin
lo habia sefialado como una variedad clinica del creti-
niomo. Y fué haste 1959 en el IX Congreso Internacio -

"nal de Pediatrie en Montreal Canadd, se conocid la pri
mera cromosomopatin en su forma de trisomia 21, por -
los investigedores franceses Rene Turpin, Leujene y -
Gautier (5).

Este sindrome cromosémico es el resultado de la

1

presencie de un cromosoma adicienal siendo 1la altera -~
c¢idn cromosdmice méds frecuente y mejor conocida.
1a inecidencis de la poblacidn general es de 1 caso por
cada 600 a 1 000 recién nacidos vives (2), sin embargo
esta incidencis se duplice cuando se consideran las -
muertes fetazles, ya que més de la mited de éstos con -
trisomia 21 %terminan en abortos esponténeos en 1la -
época precoz de la gestacién. Hook (18} reporta haste
seis veces més frecuente los fetos con sindrome de -
Down, aue los fetos normales. Stretford en 1985 refie-
re una prevalencia de 3 a 5 X 10 000 en algunas pobla-
ciones europeas (18). Este bien documentedo la corre -
lacidn elevada entre la edad materna avanzade y el fe-
ndmeno de no disyuneidn que da luger al cromosoma €X -
tre en el descendiente, con una ocurrencia cusndo la -
eded materna es menor de 30 afios de 1%, haste mds de -
un 5% en mujeres de mids de 40 mfies (14). En relacidn -
por sexos es meyor en el hombres en une proporcidn de
4:3 (5).

La aberracién cromosdémica consiste en la forme -
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¢idn de un cromosoma extra en el par 21, cuyo mecanis-
mo se presenta en la gametogénesis, por la no disyun -
cién de un par cromosdmico en la rrimere o en la segun
da divisidn meidética. Bl heteromorfismo de las tincio-
nes con fluorescefna hz proporcionado pruebss citold -
gicas de que el origen de la no disyuncidn en muchos -
casos de si{ndrome de Down son los progenitores, princi
palmente en la ovulacidn materna, pern actualmente se
refiere que en un tercio de los casos aproximademente
existe una fuerte evidencia de que la segregacidn anor
mal es de origen paterno. Este hecho suscita la cues -
tidén de si este aumento de no disyuncidn peterna po.-
dria explicar la reciente observacidn de disminucidn -
an la edad materna pera los sindromes de Down nezcidos-
por debajo de les 34 atios. La edsd de las madres de -
niflos con este sindrome caen dentro de dos curves de -
distribucidn: una curva independiente de la edad don -
de se incluyen los casos debidos a translocaciones y
probabl.emente a no disyuncidn paterna y otra curva -
relacicnada con la edad. La trisomia puede presentarse
ocasionalmente en el par 22, y otras aberraciones cro-
mosdmicas como la formzcidn de isocromosomas o casos -
de mosaicismo.

Los investigadores actuales conceden gren impor -
tancia al mecanismo de la accidn genética, y por ten -
to no excluyen un conjunto de factores predisponentes:
la incidencia de sindrome de Down y de exposicidn 2 -
radiografias abdominales estan relecionadas con la edad
materna. Se ha sugeridc que podria existir un virus -
que induciria alteraciones en le segregacidn cromosd -
mica, lo que explicaria algunos brotes de nifios con -
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sindrome de Down nncidos después de epidemias de hepe-
titis infecciosa {(14). Otra razdn aque se ha sefirlade -
es laz hipermadurez del 4§vulo vor retrsso de la ferti -
lizacidén 2 cszusa de lz disminucidn de la frecuencia -
del coito con la edzd. Pinalmente, nodrie existir una

predisposicidn zenética a la no disyuncidn, resoponsa -
tle de lz reveticidn, no solsmente de la trisomfe 21,

sino de otras aneuclodias.

Balazec y colaberzdores en 1985 hace una revisidn
de los mecanismo bioauimicoe y neurobioldgicos en el -
peciente corn sindrome de Down (2), revisando un simvo-
sio de 1982 vor Sinex v Merril, demostrando la mzrceda
prevalencia de signos clinicos en el sindrome de Dovm:

- Disminucidn en la expectative de vida.

-~ Aumento en la suceptibilidad de ciertos tipos -
de neoplasias (especimlmente leucemia).

- Aumento en lz prevalencie de degfeneraciones -
vesculeres.

- humento en le prevalencia de Diabetes Mellitus.

- Aumento en la prevalencia de emiloidesis.

1

Aumensto de la prevalencia de demencia.

~ Defectos de la respuesta inmune: involucidn pre
matura del timo, disminucidn en la circulacidén de lin-
focitos T, deterioro en la respuesta linfoprolifera -
tiva.

-~ Aumento de prevalencia de cataratas.

- Incremente en la prevalencis de lipofuscinesis.

- Incremento en anticuermos antitiroideos.

-~ Incremento en la prevalencie de zberrsciones -
cromosdmices.

- Acelerade afeccidn a los eritrocitos.
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£3tos signos tienen una explicacidn patolégica, -
y de hallazgos bioquimicos, los cuales rsquieren invesg
tigacidn, Sin embergo 1la posibilidad de gue estas mani
fastaciones puedan tener una base hereditaria se debe-
de tener en mente.

21 fenotipo del sindrome de Down es complejo, in-
volucra anormalidades en variocs sistemas, e incluye -
ciertos defectos Cisicos (estvanosis duodenzl, cardio -
patias, inmunodeficiencias etc), pero lo aue menog vo-
ria es el retraso mental, refiriéndose varios nallaz -
gos inespecificos en las estructuras anatdmicas en el
Sistema Nervioso Central (2).

Se han referido unz modificacidn en el metabolis-
mo. del triptéfanc en estos pacientes, asi como la pres
cencia de alfa 1 globulina en el lacrimal durante las-
primeras horas del nacimiente en un 35% de recién naci
dos con este sindrome (5).

Balaze en su estudio, refiers 3ue hay varios ge -
nes en el brazo largo del cromosoma 21, el sector res-
ponsable de la aneuploidia asosiada a este sindrome, -
pero solo seis genes hen sido identificados. Es posi -
ble que s0lo una pequedia fraccidn del cromosoma 21 -
(que contiene dz 50 a 100 genes) se necesita para de
terminar el fenosipo de la trisomia. Se ha estudiade -

8l gen de la forma soluble de la superdxido desmutasa
(80D), ha relevado une relecidn proporcional con el -
nimerc de cromosomas 21 de cada célula. Z1 nivel de -~
SOD en las células de los pacientes con trisomia 21,

es de 1.5 veces mayor que lo normal, su efecto es el -~
de un intermediario en la resduccidn de 02, ocasionan

do una desorganizacidn bioldégica en las membranas -
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celulares nerviesas. Lz GSHPx {enzima glutation vero -
xidasa) normalmente compensa la zetividad de la 50D ,-
la cuel no actda favoreblemente en estos pacientes.
Otro metabolito que se ha estudiado es el LPX, que ocg
siona lipoperoxidacidn con mayoer dafioc al SNC, relacio-
nade esto & ontogénesis y depdsitos de lipofuscina. -
les consecuencias en 1s slterscidn de l2 membrana en -
su vropiedad zfecta la recepcidén de Tg G, el transmor-
te en la bomba de Na, y sus zlteraciones electrofisid-
logicas congiguientes. Se refiere el deserrollo de -
cataratas a un exceso de LPX, y el aumento de 50D a -
une respuesta alterada de los linfocitos T (2). 3e co-
noce tembién lz slteracidn de resvueste del interferdn
codifiecado en el cromosemz 21. Estos fenes considera -
dos wor ¢ cromosoma en excesc, e ha relacionado con-
un determinado nimero de alterzciones bicauimicas, -
perc ninguna con bastente cansistencisa vara proporcio-
ner informaridn gendtica dtil, ya que su acumulacidn -
de efectos, vpresenta reacciones secundarias en lg eX -
presidn de otros segmentos del genoms, por lo gque se -
requiere el estudio complejo del fenotipo en el sindro
me de Down (2).

Los signos clinicos presentes en el sindrome de -
Down son los siguientes:

(fenerales: Retraso mental con serias repercusio -
nes sobre la personalidad. gue corresponde aproximada-
mente & un 25% de profundos, un 70% de semivrofundos,
¥y solo un 5% & la categoria de medios. E1 cociente in-
telectuzl se suele encontrar a un nivel inferior al -
50 o 55% (Duchane. Smirnoff) (5). Es frecuente encon -
trar hipotonicided muscular.
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Craneofeciales: QOccipucio plano. retraso en el -
cierre de las fontanelas, cabello dspero y escaso, -
frente aplanade, pliegue epicdntico, fisuras palpebra-
les oblicuas (75%), presencia de iris moteado (puntos-
de Brunshfield), opacidades corneales, estrabismo en -
un {(28%), exoglosia, lengua fisurada, raiz nasal hun -
dida, orejas prominentes y mal implantadas.

Térax: Cardiopatia congénita, principalnmente de -
fectos septales y de cojinetes endocdrdiacos.

. Abdomen y Pelvis: Disminucidn de los édngulos ilia
cos y acetabulares, micropene y criptorquidea.

anos y pies: Surco simiesce, mancs cortas y an -
chas, hipoplasia de la falange medial del quinto dedo.

Otros signos observados con frecuencia significa-
tiva: Paladar ojival, cuello corto, dientes pequefios,
atresia duodenal, ano imperforado, hernia diafragmdti~
ca, hernia umbilical y labic leporine.

Bl estudio de los dermatoglifos, son de relevan -
cia, en el estudio genético del sindrome de Down hasta
en un 804 (5).

£l disgndéstico se realiza por el estudio clinico-
requiriendo en ocasiones el carictipo pera confirmar -
el diagnéstico.

En cuanto al prondstico, Fryerst (7} en 1986, angs
liza el incremento de la sobrevivencia en estos pacien
tes en estudios realizados en Zstados Unidos, Canadj,
Australia, y Japdn hesta de un 80 a 905 en el primer -
afio de vida, y de un 60 a 304 a los 10 ahos deeded, -
ad judicando esto, al avance en los estudios prenatzles
el manejo quirdrgico adecuado =n lus malformaciones, =~
el manejo dietético, el seguimiento clinico continuo,
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el uso de antibidticos en el control de infecciones.

La vulnersbilidsd a las afecciones resviratories,
anormalidades en el sistema inmunoldgico, defectos -
vasculo-pulmonares, y una cardiopati{s subyacente modi-
fican en forma importznte le expectativa de vida.

%l trztemiento esta condicionado 81 manejo multi-
disciplinario pera su estudio y rehabilitecidn, inclu-~
yendo las medidas preventives como el consejo genétic:
la frecuenciz en la poblacidr zeneral y familiar, le -
edad maternsz, 1la eberracidn cromosdmica existente, las
caracteristicas del cariotipo de los elementos humanos
que intervienen, los factores exdgenos durante la ges-
tacidn como las epidemias inTecciosas e virus, las di-
gsendocrinias (principalmente las tiroideas), v detec -
tar transtornos metabdlicos subyacentes.

"La efectividad del sratamiento esvecifico con -
fdrmacos es completamente nule" (5), sir embargo los -
antlconvulsivantes, sedentes y antidepresivos son dti-
les como medida de apoyo er cuanto a la deficienciaz -
mental en éstos pacientes.

La identificacidn del nivel de deszrrollo del fun
cionamiento mental de un nifio con sindrome de Down es
de gran importaencia, sir embarzo los esfuerzos pare 1o
grar tal identificacidn han sido impedidos, por la com
plejidad de las condiciones que determinan 1os prime —
ros estadios del desarrollo; comp son una variedad de
determinantes genéticons, estados fisicos, frctores -
socioecondnicos, la atencidn femiliar, el cuidado ing—
titucional y una mulvitud de variantes mds. En Nusva ~
Zelanda se realizd un estudio epidemioldgico en rela -
cidén a un desarrollo integral en bzse a estudios -
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medidos por programas de Gesell y por la escala de -
madurez social de Vineland (5). Al combinar los datos
de desarrollo con los datos sociales y genéticos as -
posible formular juicios mds exactos acerca del esta-
do y progreso de un nifio determinado.

Loa estudios realizados indican que 108 recién -
nacidos con sindrome de Down sigusn un patrdn de desa
rrolleo motor, que se encuentra ligeramente bajo del -
1imite normal durante los primeros seis meses de vida.
A partir de esta edad, empieza a existir una discre -
pancia cada vez mayor en el desarrollo subsecuente.
Cuando el nifioc alcanza un afio de edad, a menudo estd
cuatro o cinco mesea atris de su edad cronoldgica.
Este retraso casi se duplica cuando el nific cumple =
los dos arios.

El dominio del lenguaje es el drea que muessrs -
el mds lento progreso. Los nifios normales sor cazpaces
de lograr en diez meses lo que frecuentemente toma al
niflo con sindrome de Down cerca de dos afios, ademds -
de la dificultad que representa comprender su expre -
gidn, debido a la falta de articulacidn.

Los programas de adiestramiento de conducta y de
condicionamiento operunte, resulta bdsico para obte -
ner una progregsidn en el dArea adaptativa, sociopersc-
nal y en el desarrolle motor. Sloper vy colzboradores
(17)realizaron un progrzma de ensefienza intensiva so-
bre tres funciones bdsicess valoracidn de objetos en
forma permanente, imitescidn y wvrolongacidén de la aten
¢ién; y lo compararon con un gruwvo control. Los resul
tados denmuestran una leve mejoria en los efectos & -
corto plazo en favor de la enseilanza intensiva, pero
no & efectos a largo plazo.



33

La participacidn de les socieded, al incrementer -
estos progremas, el entendimiento e incorporacidn de -
estas personas a la educacidn, & centros de ocupacidn
pera aguellos que estén mds capacitados; son factores
fundamenteles er ls integracidn de éstgs personas 8 -
la sociedad,

La disposicidn de los familieres, en el mspecto-
afectivo, de comprensidn y del conocimiento = fondo -
de la problemdtice de estos seres es de vitel impor -
tancia. El resultado seréZ una manera mds humena vy -
senseta de llevar une existencie ermoniosa & los ni -
fios con sindrome de Down.
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SINDROME DE LA PRISOWIA 18

.

(trisomia E, Sindrome de Edwerds)

Se trata de la segundas aberrzcién autosdémicz por
orden de frecuencia. Originariumente se designdé como -
trisomia E hasta que los nerfeccionszwientos técnicos -
han permitido la distincidn entre los cromosomas 17 y -
18,

La inecidencia es aproximedemente de 1 X & GO0 na -
cimientos. Aungque normalmente son nifioc postérmino, y -
de bajo peso al nacer. [a proporcidn de sexoe es de -
3:1 de predominio en el sexo femenino (22). Casi todos
tienen malformacidn cerdiaca, factor nrimordiszl aue -
determina la muerte precoz con la meyor frecuencia en -
los tres primneros meses de vida, refiriende que tan sd-
lo,un 10# sobrevive hasta el afio de edrd. Excevcional -
mente se han comunicado casos de mayor Supervivencia; -
el paciente de mds eded conocido, tenis quince afios -
(14). A1 igual que la trisomia 21, la edad materna aevan
zada es un factoer etioldgico de importancia.

Las caracteristicus clinicag sont

Generales: Retraso mental, hinertonia, vpredominio-
en hembras y bajo neso 21 necer.

Jreneofaciales: QOccipucio prominente, mierognatia,
implantacidn baja de las orejas con pabellones mzlfor -
mados.

Dérax: Cardiopatia congénita principalmente defec-
to ventricular seotal y conducto arterioso tersistente,
esterndn corto y hernia diefragndtica.

Abdomen y pelvis: Rifion en herradura, relvis reque
fia, criptorquidea, limitacidn de la sbduccidn de le
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cefiers, hernis inguinal o umbilical.

Manos y pies: Deformidad en Flexidn de los dedos,
primer dedo corto del wie y en dorsiflexidn, tie en -
mecedore o eguinovsro.

Otros signos de frecuencia: Hendidura pelatina -
y/0 labio leporino, anomsliss oculeres, surco simiesco,
hipoplaeiaz de wizs, gléndulae memarizc separadas, pte-
rigum coli, arteriea umbilical udnics.

Translocaciones del cromosoma 18€. Aungue reres, -
las translocaciones del cromosoma 18 dan luger 2 sin -
dromes de irisomia 1€ prrecizl, es decir, mauellas gue-
s8lo se auplice unz perte del cromosome 18, bien vor -
zlargemientos de su orezo lergo ¢ por translocacidn a
otro cromosoma. El daiegndstico de trisomias parcial, -
generalmente se busa en el cusdro clinico ya que en -
ausencia de une transloczcidén recirroce de uno de los
padres, no es posibtle confirmar citoldzicamente el ori
gen del meteriel cromosémico extra. AL igual oue el -
sindrome de Dovn por trensliocacidn la descendencia de~-
los seis tipos cromosdmicos distintos ruede wvrovenir -
de la segregecidn de los cromosomas en un pedre nporta-
dor, aunque probazblemente sbélo tres son viebles: carig
tipo normal, portvador de translocaeidn equilibrada y -
trisomia 1€ perciel y tedricamente en igusl vronorcidr.
También se han descrito mosaicos y trisomias dobles.

7
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LABIO LEPORINO Y PALADAR HENDIDO

Incidencia y epidemiologia. La incidencie del -
labio leporino y palader hendido oscila de 1:600 a =~
1: 1 250 nacidos. Los factores genéticos tienen mds -
importancia en el labio leporine con ¢ ein pzladsr hen
dido, que cuando 3dlo se rresenta este ultimo. 51 la -
bio leporino con ¢ sin paladzr hendido es més frecuen-
te en los varones; mientras que el palader hendido ais
lado es mds frecuente er las mujeres. Hay un aumento -
de la incidencia de melformaciones congénitas asosia -
das y de retraso intelectual entre los nifos con este
defecto, estos hallazgos se explican perciczlmente por
un aumento en la incidencia de los irenstornos auditi-
vos en les nifios con paladir hendido y por la frecuen-
cia de defectos de ecte tipo sntre nifios con snomazliacs
cromosdmicas. Los riesgos de recurrencia de defeectos -
de estas caracteristicas entre los familiares es del -
4%, s5i aleguno de les padres presentd el defecto {(14).

Bn generazl el defecto congénito se debe 2 una -
herencia multifazctorial, y se acosia a2 otras znomelias
congénitas. Estudios en znimeles sugieren que también-
pueden ser resnonsables de hendidurss, algunas influen
cias no gendticas en el huésped sucentible zctuando en
un perfodo critico de 1z organogénesis (14). Laes mel -
formaciones asosiades son especialmente frecuentes er
las estructuras derivadas del primer arco brrnauizl.

Manifestaciones clinicas. El labic leporino o hen
dido puede variar desde una peauefis muesca en el borde
del labio, hesta una separzcidn completz gue se extiern
‘de hesta el suelo de la nuriz. Les hendiduras pueden -~



ser unilaterales (mds a menudo 2n el lado izguierdo) o
bilaterales v zZenerzlmente abarcan el surco alveolar.
A e3te proceso 3e 2sosian dientes deformados, suvernu-
merarios o ausentes. Los hendiduras isl cartilado de -
la aleta nesal aque z2 van 2n 21 labio laporino ovueden-
asosiarse tambidn & jzfectos del tabicue nasal vy elon-
Zzcildn del vdmer, oroducidniose la crotrusidn de la -
parste anterior -ie los procesos vremaxilares hendidocs.

Las nendiduras palatinas pueden cresentarse solas
o asosiadas con lapis lerorino. La neniidura nalatina-
aislada aparace 2n ia linea media y puede afectar sdlo
a la dvula o extendsrse a lo lares del paladar durs y
blando nasta el afujero incigivo. Juando 3e 280312 31
labio lerorino el defacto afecte 2 linea media del -
paladar blando v extenderse vor al nalsdar durs an uno
o ambos lados, exroniendo una o las dos cavidades assg
les segin sem la fisurz velatina uni o bilateral.

fratamiento. Las medidas inmediatas an 21 nido =
con risurs peletina o labial sen la crovisidn de una -
nutricién adecuada y la trevencidn de la aspiracidn v
de la infeccidn. El menejo de la mayoria de los niZos
consiste an la alimentacidn an vosicidn ersuida, utili
zendo tetinas blandas con agujeros ligeramente agranda
dos. En azlgunos casos pueden estar indicados los gote-
ros o la zlimentacidn por sonda. Las te%tinas esvecia -
les para la fisuru valatina y los recubrimientos onlds-
ticos del pzlader no suelen ser necesarios, Uero ujue -
den ser de utilidad en 2lgunos lactantes.

gl cierre auirdrgico de un labio levorino se sue-
le realizar al mes o los dos meses de edzd, después
que el niflo he experimentado una ganancia setisfactoria
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de peso y 8i no presenta ninguna afeceidén oral, respi-
ratoria o sistémica. La Z plastia es la técnica que -
mds se usa; congiste en una sutura escalonada pars -
minimizar la muesca del labio por retreccidn del teji-
do cicatrieial. Tras la operccidn se aplica inmediats-
mente une pinza de Logan (arcos de alambres sujetos -~
por esperadrape a las mejillas) parz eviter la tensidn
de la linea de sutura. La raperacidn inicial debe Tevi
serse & 1los 4 o 5 aflos de edad. 2n la mauyoria de los -
casos la cirugfa correctora de le nariz debe posponer-
se husta la adolescencia. Los reaultzdos estéticos -
dependen de la extensidn de la deformidad original, 1a
ausencia de infeccidén o la habdilided del cirujano.
Puesto que la fisure palatina varia considersble-
mente de tamado, formo y grudo de deformidad, el momen’
to de 1a intervencidn quirdrzice debe adecuzrse a cada
caso en poarticular. A su vez hay que tomar en cuenta -
la decisidn de criterics, respecto a 1a anchura de la
hendidura, ls suficiencia de los segmentos paletinos -
existentes, la morfologia de las drees circundantes -
{(como 1@ 2mplitud d: la orofaringe), y la funcidn neu-
romuscular del palzdar blando y las puredes feringeas.
Los objetives de la cirugia son la unidn de los segmen
tos hendidos, una fonacidn intelibible y zgredable y -
evitar que Sse lesione el maxilar en crecimiento. El -
momento Sptimo veria de los 6 meses a los 5 afdos de -
edad, dependi2ndo de¢ la necesidrd de adelantarse a los
cambios del puladar que ocurren con el crecimiento.
Cuando la correccidn quirdrgice se retrasa hasta des -
vuds del tercer afio de edud, se puede fijer una vrite-
sis por detrds de los dienies moxilares superiores de
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tal menera gque la contraccidn de los misculos faringeos
vy velofaringeos puedz poner los tejidos en contacto con
ella para conseguir ls oclusidén de la nasofzringe y -
ayudar al nifio a desarrollar une hebla intelegible.
Casi siempre la fisura cruza el surco alveolar e inter-
fiere en esta drea en Lz formacidn de 109 dientes. lLos
dientes ausentes deben sussituirse mediante ordétesis -
dentales, al igusl que nuede ser necesario corregir 1.8
alteraciones de la posicidn de los dientes.

¥Manejo ore ¥ vostoveratorio. La gosvecha de infec-
cidn es wna consradiccidn pera overzr. Si el nifio pre -
senta un buen estade nutricional y un correcto balance
hidroelectrolitico, se puede permitir la alimentacidn -
nasta seis horas antes de la intervencidn. Durante el -
postoperatorio inmediato 28 esencial un cuidedo espe -
cial por parte de enfermeria. La asvirecidn suave de la
nasofaringe disminuye la posibilidad de las comnlicaecip
nes mis frecuentes son las ztelectasias o neumonfas.
Las considerzciones orimordiales en el cuidado postope-
ratorio son el mantenimiento de una linea de sutura lim
pia y sin tensidn. Por estas ragzones, al nifioc se le ali
menta con un gotero y el movimiento de los brazos se -
limita con manguites an los codos. Se mantiene una die-
ta liquida o semiliquide durante tres semanes alimentdn
doles con gotero o cuchara. Deben mantenerse lejos del
paladar las manos del paciente, asi como juguetes y -
oLros cuerpos extranos.

Complicaciones. Son frecuentes la otitis media re-
currente y la pérdida de la audicion. No es extrafo el
deterioro dental requierd un cuidado esvecial; asimis -
mo los desplazamientos de las arcadas maxilares y 1la
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malposicidén de los dientes suelen hacer necesario la -
correccidn ortoddncia.

Pueden presentarse defectos del habla ain después-
da un buen cierre anatdémico del paladar. Este habla se
caracteriza por la emisidn de aire por la nezriz y por -
una hipernasalidzd cuando se emiten determinados soni -
dos. El defecto del lenguaje antes y, a veces, despuéds
del tratamiento quirirgico se debe a una funcidn inade-
cuada de los misculos del paladar blando y de las pare-
des laterales y posterior de la nasofaringe constituyen
una védlvula cuya funcidn es separar la nasofaringe de 2
la orofaringe durante la deglucidén y la pronunciacidn -
de ciertos sonides. Si la vdlvule no funciona adecuada-—
mente, es diffcil generar suficiente presidn para pro -
ducir sonidos explosivoes como p,b,d,t,h v g & silbantes
como 8,s8h y ch; por eata razdn, ciertas pelabras resul-
tan inintelegibles. Tras la operacidn o la insercidn de
una prétesis fonatoria puede hacerse necesariz la ayuds
d.e‘_ un logopeda.

Un programa complejo de rehavilitacidn para nifios-
con labio leporino o paladar hendido puede reauerir -
afios de tratamiento especial por un equivo constituido-
por un pediatra, un cirujano pldstico, un otorrinolarin
gélego, un odontdlogo pediatra, un ortodoncista, el ser
vicio de fonatria, asistencia socizl, un psiquiatra in-
fantil, un psicdlogo y una enfermera comunisaria. Lo -
ideal seria que el médico del nifio fuera responsable de
aconsejer & los padres y de coordinar y dirigir 2 los -~
especialistas,
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MIELOMENINGOCELE

Espins bifida con mielomeningocele. Se trata de -
un defecto de la linea media que afecta piel, arcos -
vertebrales y tubo neural, y que, por lc general, se -
sitiz en la regidén lumbosacra. Es le causa més frecuen
te de melformzcidn en el sistema nervioso central, -
siendo 1z segunda malformacidn congénita despuds de 1la
trisomfa 21 (15). Su incidencie oscila entre 0,2-0,4 X
1 000 necimientos entre loe diferentes grupos de poblg
¢idn. En Estados Unidos de 1 X 1 000, siendo la ineci -
dencia mde alta en Gales e Irlanda (13).

Ia etiologim del mielomeningocele eS toco conoeci-
da, aunque perece existir puntos comunes con la anen -
cefalie. Myers en 1984 (13), refiere unm etioloegfa -
multifactoriel, exponiendo les siguientes propuestas -

etioldgicus:

- Herencia multifectoriel - Nedicamentos

-~ Deficiencias vitaminicas fentoinsas

- Infecciones virales dcido velproico

- Deficiencia de Zinc trimetadiona

~ Minerzles heloperidol
deficiencia de yodo -~ Emberazo gemelar
aguas blandas - Alcohol

~ Fiebre materns - Pruebas hormonzles en

- poce fertilided el embarazo

La ocurrencie de espina bifida &2 aborto espontd -
neo es 13 veces m#s alto gue los nacimientos a término
(13). Le recurrenciez es del 4% si un hermano ha sido -
afectado, y del 10% si dos fueron efectados.

El mielomeningocele aparece en el neonato como un
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dafecto de la piel del dorso, bordeado lsterzlmente por
las prominencies dseas de los arcos neursles de les vér

tebras no fusionadas. El1 defecto estdé, por lo generel -
cubierto por una membrens transparente gue puede tener
tejido neuronal en su superficie interna. Inicialmente-
el liquido cefslorraquideo drens & traviés de este mem -
brana; pero inmedistamente después del nzcimiento; el -
secarse la membrans, tiende a disminuir su permesbili -
lidad. Cusndo el lf{guido cefszlorrzquideo se acumulz, la
membrana comienza e crecer de temefio, y puede lleger =a
dar luger 2 un saco de considerable tamarfo, 2 menos que
el defecto no se cierre guirdrgicamente. En le gran ma-
yoria de los casos el mielomeningocele se asocia a mel-
formucidn de Arnold-Chiari, que consiste en un despla -
zamiento inferior, en el interior del cenul meduler cer
vical, de parte del cerebelo, cusrto ventriculo, y bul-
bo raquideo. Puede coexistir otres anomzlizs del dess -
rrollo del tejido neursl, incluyendo estenosis de acue-
ducto y detencidn de la migrmcidn de las neuronas cere-
brales. En un 907 de los nifios afectsdos de malforma -
¢idn de Arnold-Chiari o de estenosis de acu:ducto se -
produce hidrocefelia.

Actualmente las posibilidades del diagndstico pre-
netal han aumentazdo, debido & los estudios gque se pue -
den realizar (13):

- Suero materno: zlfa-feto proteina
vitamina A

~ Ultrasonecgrafia - Radiogrefie
- Liquido amnidtico: ulfe fetorproteina. Vitamina &
acetilcolinesterasa. 5 HIAA. células adherentes.
Amniogrefia - Fetoscopia



43

Los estudios més comunes son la ultresonogrsfia y-
le emniocentesis (alfefetoproteins), sin embargo sdlo -
el 545 se realize, ya que es le proporcidn eveluads de -
riesgo prenetel. E1l 95% requeriréd el estudio total & -
las gestantes.

Le valorzcidn neuroldégice de un nifio con mielome -
ningocele debe ser realizada inmediatamente despuéds del
necimiento pers determiner la greveded del defecto fun-
cional. Bl nivel méds zlto de la disfuncién de la médula
espinal, puede, por lo generel, ser determinedo, obser-
vando leg respuesta de las piernas y tronco el estimulo-
nociceptivo., Le integridad funcionml esté presente cuan
do el estimulo sensorial provoce movimientos de los -
riembros y el recién necido se desvpierta y llora. Los -
movimientos de locs miembros inducidos por un estimulo -
niciceptivo sin cembios en le conducte, cerecen de sig-
nificado, yz que pueden ser debidos & reflejos segmen -
tarios de la méduls espinsl que no tienen conexiones -
funcioneles con centros superiores. Le perglisis globel
se define & la efeccidn por debajo del tercer cegmento-
lumber, con actividad de los flexores de is caderse, -
aductores ¥ cuddriceps como méximo, pero sin movimien -
tos voluntarios & rodillas ni tobtilleos (6). Cuzndo le -
vejige esté inerveda deficientemente , se produce incon
tinencia urinaria, le cuel vredispone & infeccidn, hi -
dronefrosis y rielonefritis. Si estz desinervecidn ocu-
rre en lg region perienzl, el esfinter este distendido-
y felta el reflejo anal. Con muche frecuencis se hellan
deformeciones como pie equinovero y luxacién de csdera.

Le melformecidn de Arnold-Chiari puede provocar une -
alteracidn de los peres creneales beios, gus incluyen -
dificulted de l2 deglucidn, estridor v etrofiz de la -
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lengua.

El mejor tratamiento del mielomeningocele es el -
cierre quiridrgico del defecto de la piel, preferiblemer
te dentro de las 48 hrs despuds del necimiento, peEre -
prevenir la infeceidn menf{nzea. ¥eller (6} en 1985 rez-
liza un estudio de 110 recidn necidos con =wielomeningo-
cele, sometiendo 8 intervencidn auirdrgica semrranz -
(dentro de las primerss 4B nrs) a 52 pacientes (47%), -
intervencidn retrasada {3 a 7 dfaa) a 32 (29%), inter -
vencidén quirdrgica terd{a (entre una semana y 10 meses)
g 12 {11%) y 14 pacientes (13%) no fueron intervenidos-
por decisidn de los vadres. Los porcentajes de suvervi-
vencia resultaron similares entre acuellos sometidos 2
intervencién temprana, retrasada o terdiam, estando vi-
vos a los 10 meses el 92, 94 vy 100+# respaciivamente.
Ademds no se observd unu s2sosiscidn significstiva en -
tre el momento de la intervencidn, y el desarrollo de-~
ventriculitis, retvraso del desarrallo menticl o agrave-
miento de la perdlisis. De zcuerdo z este estudio, el-
gutor concluyd que no es urgente Una intervencidn awi-
rirgica en el desarrollo de tratzmiento inicial en los
recién nacidos con mielomeninegocele. Despuds del cie -
rre quirdrgico, el nifio debe ser observado por si desz
rrolla hidrocefslia, seguimiento con USG y TAC, y debe
ser tratado quirdrgicsmenne cutndo ecte indicedo, sien
do lea derivacién ventriculoperitonesl zun vigente. L&
retencidén urineria cuede ser tratada con ceteterigacig
nes intermitentes, lo cuzl no incrementa lz ovrecidn -
intravesical, a pesar de este métedo aln Se reauieren-
reimplantacidn de ureteres y esfinter artificial (13).
g1 tratamiento ortopédiceo cvare corregir las deformea -
ciones de cudera y pies, considerado en caso de que =~
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el niflo tenga algune posibilided de que sus miembros -
sean funcionalmente utiles, ectualmente en fase experi
mental se refieren técnicas de reinervacidn en base a
la afeccidn neuromuscular en forme individualizada -
{13). Es esencial un plan organizado de tretamiento -
lievedo en forme mulvidisciplinaria.

El prondstico devpende de la extensidn del déficet
motor presente en el nacimiente, de aue existan trans-
tornos en la inervacidn vesical, y de la presencia de-
lesiones cerepraies asosiadas. Para el nific con verd -
lisis total de miembros inferiores y afactecidn vesi -
cal, el prondstico es malo, incluso con los mdximos -
cuidados médicos; la meyorim de 2stos nifios fallecen -
en su primera infuncia debido 2 compliceciones en el -
tratamiento de la hidrocefalie o a una insuficiencie -
renal erdénica. Bl resto permaznece con gran invalidez -
por egus problemes motores, y un 950% son retrasados mer
tales. Une hidrocefalis en grzdo severo zl nacer con -
lleve esimismo 2 un mel prondstico. Los nirios con meng
res grados de afectacidén, pvueden llever ung vide nor -
mal, sobre todo 1los que presentan espina bifids y -
meningocele, ¥y no evidencian déficet neuroldgico el -
nacer. En el nifo grave, decidir el tratamiento quiré;
gico o por el contrerio dejar seguir el procesc su cur
8o natural, presenta problemes £ticos serios.
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LIMITE D E TIEMPO
.y ESPACIO

EL estudio
octubre de’ 1986 L
“"Eijéﬁtﬁﬁiqﬂéejllévéré a cabo en el Hospital Geng
~ral Dr. "Dirio Ferndndez", en el servicio de Pedia -
B O T

e realizard del lo de enero al 30 de

METODOLOGTIGS

1. Se captardn todos los recién naecidos que cur-,
sen con malformeciones y deformaciones congénitas du-
rante el pericdo del lo de enero al 30 de octubre de-
1986,

2, Todos los recién nacidos con malformaciones y
deformaciones congénitas captados; serdn citados en -
la consulta externa de Pediatria; y se les aplicard -
nota clinica con datos de interds al nacimiento -
(anexo 1).

3. Se realizard revisidén clinica mensualmente, -
y una nota de seguimiento (arexo 2).

4, Los pacientes a los tres meses, con recupera-
c¢idn total, se dardn de mlta.

5. Los pacientes que persisten con datos c¢lini -
cos ocasionados vpor la malformacidn o deformacidn -
congénita, se continuard su seguimiento elinico en -
cuanto sea conveniente.
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6. Los pecientes serén apoyasdos por los servicios

de c¢irugfe pedistrica, ortopediam, nsurocirugia, y de
gstudios genéticos {en el hospital 20 de noviemore),
para realizar cariotipo genético en ¢z2s0s indicados.

7. Se realizardn estadisticas porcentuales, dis
fribucidén de frecuencias, apoyedas en representacidn
de cuadros, conclusiones, discusidn y resumen sl con
cluir dsve. '



ANEXO No. 1

1. Nombre
2, No. de expediente
3. Pecha de nacimiento

4, Sexo .
5. Edad gestacional ...... a) pretérminc
bv) térmimo
c) postérmino
6. Peso

7. Obtenido sseerevessrvs 8) eutdcico

b) cesdrea

c) distdsico
8. Malformacidn y/o deformacidn congénita
9. Revisidn clinica
10.0bservaciones

ANEXO No. 2

1., Nombre

2, Pecha de revisidn

3. Bdad

4, Malformacidn y/o deformacidn congénita
5. Evolucién clfnica

6. Zstudios indicados

7. Valoracidn nor otro servicio

8. Tratamiento

48
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HI'POTZESIS

El 70% de las malformaciones.y deformaciones
congénitas, presentan una recuperacidn %otal
en un lapso de tres meses.

COBJETIVOS

Inmediatos:

1. Confirmar Hipdtesis

2. Obtener una frecuencie de malformaciones
y deformaciones congénitas.

3, Valorar evolucidn clinica de seguimiento
de las diversas malformaciones y defor -
midades congénitas.

4, Valorar tratamiento adecuado.

Mediztos:

1. Sugerir programas especificos de control
de malformuciones y deformaciones congé-
nitas.

2. Aporter dztos estadisticos sobre malfor-
maciones y deformaciones congénitas.



CUADRO No. 1

TOTAL DE RECIEN NACIDOS VIVOS EN EL HOSPITAL
GENERAL "DARIO FERNANDEZ" DE ENERO A OCTUBRE
DE 1986.

Total %

Recién Nacidos Viwos ....... 2 116 ,...100%|

Parto eutdcico

Cesdren

Parto dist&éi@&i

50



CUADRO No. 2

51

MALFORMACIONES Y DEFORMACIONES CONGENITAS ZN EL
HOSPITAL JENERAL "DARIO FERNANDEZ" DE ENERO A

OCTUBRE DE 1986.

Malformacidn § Deformacién No. %

Chasgquido de Cadera 43 58.1
Pie Talovalgus 3 6.7
Labio y Paladar Hendido 4 5.4
Sindrome de Trisomia 21 3 4.0
Pie Equinevarc 3 4.0
Pie Varo 3 4.0
Microtvia 3 4.0
Luxzcidn congénita de Cadera 2 2.7
Cardiopetia congénita 2 2.7
Daefectos de cizrre Tubo Neural 2 2.7
Apendices auriculares 2 2.7
Hernia Diafragmdtica 1 1.3
Malformaciones Mdilviples 1 1.3
Sindrome de Irisomia 18 1 1.3
Total 75 100.0

INCIDENCIA - 74 X 2 116 recién
35 X 1 000 renién

nacidos vives
nacidos wvives



CUADRO No. 3

CHASQUIDO DE GADERA.

CONTROL Y SEGUIMIENTO

Edad Total persiste
Nacimiento 43 100 %
lo Mes 11 25 %
20 Mes 6 14 4
3o Mes 4 g %
40 Mes 2 4 4
6o Mes 1 2 4

Hos/Dario Fdez 1986.

52



GCUADRO No.

4

CHASQUIDO DE CADERA

CONTROL Y SEGUIMIENTO

EN RELACION A SEXO

Sexo Persiste
Edegd

bl # it ®
Nacimiento 17 | 26 40 % 60 %
lo Mes 2 9 18 82 %
20 Mes 2 4 33 % 67 @
Jo MNes 1 3 25 4 75 %
40 Mes 0 2 o % 100 4
60 Mes 0 1 02 } 100 %

Hos/Derio PRdez 1986.

23



CGUADRO No. 5

CHASQUIDO DE CADERA

CONTROL Y SEGUIMIENTO

EN RELACION A LA EXTRACCION

DEL RECIEN NACIDO

24

Persiste obtenido por:
Edad
eutdcico cesérea distdsico

Nacimiento 22 20 1
lo Mes 4 7 0
20 Mes 2 4 0
30 Mes 2 2 0
4o Des 0 2 0
60 Mes 0 1 0

Hospital/Dario Fdez 1986




CUADRO No. 6

CHASQUIDO DE CADERA

CONTROL ¥ SEGUIMIENTO

Ell RELACION A SU LOCALIZACION

55

Persiste localizado & ceders:
gdad
izguierda derecha bilateral
Nacimiento 23 14 &
lo lMes g z 1
20 Mes b ¢ 0
lo Hes 4 0 ¢
4o Nes 2 0 o]
6o MNes 1 ¢] 0

Hospitel/Derio Pdez 1986




CUADRO No. 7

LUXACION CONGENITA DE LA CADERA, CONIROL Y SEGUIMIENTO

Nacimiento
Sexo obtenido localizacidn
Mo|R eutdcico | cesdrea | distésico |izquierda |derecha |biluteral RX

2 1 1 2 normalen
lo Mes

Il 1 chanquidn normales
3o Mes

[m 0 nepativo normales
60 Mes

0 0 normales

Hoepital Gral/Dario PFdez 1986




CUADRO No. 8

MALPORMACIONES Y DEPORMACIONES CONGENITAS

CONTROL Y SEGUI ML ENTO

EN PIB

57

PIE EQUINOVARO persiste -
Edad ,
Necimiento 3 100 %
lo Mes 3 100 %
3o Mes 2 66 %
6o  Mes 0 0%
PIE T4LOVALGO persiste %
Edad

Nacimiento 5 100 %
lo Nes 4 80 2
3o Mes 1 20 %
60 Nes G 0 %
PIz VARO nersiste T
Edad

Nacimiento 3 100 %
lo Mes 2 o7 %
30 Kes 0 0%
60 Mee ¢ 0n

Hospitel Grzl Derie Pdez 1986.



SINDROME DE THRISOMIA 21.

CUADRO No., 9

CONTROL Y 3BGUIMIENTQ

Cago 1

Datos clinicos

Seguimiento

Sexo femenino

término

obtenido por perto eutdeico
Apgor 7-8

Bdad~ Materna 37 afloa
sntecedentea de

malformaciones negados

suturas abiertas. epicanto
raiz nasal hundida
exoglosia

cuello corto

manos anchaAa y cortns
hirotonicidad muscular

Hernia unbilienl

n.P.M., 1o mess

adecuado

D.P,M, 60 mest

discreto retraso

cariotipo 47,XX,+ 21

Gago 2 Datos clinicos Seguimiento
Sexo femenino epicanto ‘plastia
pretérmino. raiz nasal hundida diafragmitica

obtenido por cesdreaX SFA
Apgar 6-8, Silverman 6
Edad Materna 3% aflos
sntecedentes de

malformaciones negoados

exoglosia

cuelle corto
hinotonicidnd muscular
s{ndrome de D.ies-iratoria

Hernia Diafragmitica

D.P.M. 30 Mes
disereto retraso

toriotivo en estudio




GUADRO No. 10

STNDROME Dt TRISONIA 2. CONTROL Y. SEGUIMIENTO

Oaso 3

Datos ol{inicos

Seguimiento

Sexo Masculine
pretérmino

obtenido por cesdrea
Apgar 5-8

Edad materne 25 alios
sntecedentes de

malformaciones negades

epicanto

rafz nasal hundida
implantacidén bajae de
pabellonas auriculares
menos coriss y anchas
surco Himiesco
hivoplasin de falange
medial

D,P,M. a los 3 mesest

adecundo

Garjotipo en estudio.

Hospiterl Darioc Pdez 1986,
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CUADRO No., 11

SINDROME DE TRISOMIA 18 (EDWARDS). CONTROL Y SEGUIMIENTO

Antecedentes

Datos clinicos

Seguimiento

Sexo femenino
Pretérmino Hipotrélioco
obtenido por cesdrea
por presentacién
pélvica

Apgar 6-8

Bdad materna }2 afios
Evolucién del smbarazo
gin complicaciones
Sin antecedentes de

malformaciones

Microcefalia, microftalmia

microcdrnea. Cataratas
bilateral.
Hipertelorismo. Miorotia
Labio y pslador hendido
unilateral

imnlantacidn baja de
pabellones auriculares
Sindactilia, Ler dedo
del ple corto y en dorsi-
flexién.

Cardiopatia congénita

Cursé con liperbili-
rrubinemin que requi
rié exanguinceotrana-
fusidn.

Snpris neonntal
Bronsoneumonia con
Insuficiencia cardiaca
D.P.M. retrasado o los

tres meses

“Torch negstivo,

Carictipos

46 XX t(13,15) + 18
tripomia 18. Transloca
¢idn robertsoniana 13,

15 balanceadsa,
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DEFECTOS DE CIERRE DEL TUBO NEURAL

CUADRO No. 12

Caso 1

batos clinicos

Seguimiento

Meningocele Dlorsal
Sexo femenino
término "
obtenido por parto eutdcico

Apgar 7-9

defecto de cierre
a nivel de D 9 -
a D12

Sin datos de

cierre quirdrgico

D.P.M. a log 3 meseet

ad ecuado

MIELOMENINGOCELE LUMBOSACRO

afeoccidn
5in antecedentea de
neuroldgica
malfeormaciones
Caso 2

Datos clinicos

Sepuimientn

Sexo masculino

térinino

obtenido por cesdrea
Apgar 7-8

Evolucidén prenatal sin

complicuciones

defecto de

cierre de L 8 a

§ 1. pie equinovaro.
Miembros inferiores
flucidos y arrefléxicos
incontinencia urinuaria

eglfinter anal desinervado

cicerre nuirdrgico,

a too 2 meses ae
diagndatica
Hidrocefalia, tratada
con derivecidn
ventriculo<peritonéal

DPM  retrasado.
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CONCLUSTONES

De los 75 casos de malformaciones y deformaciones
congénitas, 53 de éstos presentan une recuperacidn to-
tal a los tres meses, y los 22 casos restantes persis-—
tieron con patologia congénita. Por lo que de acuerdo-
a ello se confirma la hipdtesis planteada de que un -~
T70% de malformaciones y deformaciones congénitas pre -
sentan una recuperacidn total a los tres meses.

La incidencia de malformaciones y deformaciones -
congénitas fué del 3.5% (35 X 1 000 recién nacidos vi-
ves), siendo el chasquido de cadera la patologia predp
minante (cuadro No.2), el cudl tuvo una resolucidén tem
prana; ya que al primer mes de vida sdlo persistid un
25%, al tercer mes un 9%, y al sexto mes un 24 (cuadro
No.3). En relacidn al sexo predomind en el femenino, -
siendo este donde persistid por mdas tiempo el chasqui-
do de cadera (cuadro No.4). En relacidn a la extrac -
cién del recién nacido, se encontrd una relacidn avro-
ximada de 1:1 entre las cesdreas y el parto eutdcico,
pero persistid el Chasquido en forma mds prolongads en
laa cesdreas (cuadro No.5). De acuerdo a su loceliza -
cidn del Chasquido se presentd con mayor frecuenciz en
la cadera izguierda, la cudl también se encontrd con -
mayor proporcidn al seguimiento clinico (cuadro No.6).

En el cuadre No.7, observamos los dos casos de -
luxacidn congénita de cadera, diagndsticada al naci -
miento, uno de ellos persistio al mes de vida con -
Chasquido en la cadera izquierda. A los tres meses -
ambos casos presentaron una reduccidn satisfactoria.
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El control radioldégico estuvo dentro de los limites -~
normales.

Ius deformaciones congénitas en pie, vpresentan -
una recuperacidén temprana, lo que podemos concluir de-
la deformidad posicional en idteroc, y que tdn 8dlo re -
quirid tratamiento conservador. El pie equinovaro fué
el que méds problema presentd, requiriendo en dos casos
yesos correccionales (cuadro No.8).

Durante el estudioc se encontraron tres casos de =~
Sindrome de Down. Un caso confirmado por cariotipo, -
otro caso que cursd con hernia disfragmética (refirieg
do su relacién a este sindrome) (5), y el dltimo cur -
sando con detos clinicamente evidentes de este sindro-
ma. Todos los casos en general manifestaron un discre-
to retraso del desarrollo psicomotor en sus primeros -
meses de seguimiento (cusdros No.9 y 10).

El cuedro no. 11 representa un caso de cromosomo-
patia de trisomia 18, que presenta ademds enomalias -
estructurales del tipo de translocacidn de los CTOmMOSQ
mas 13 y 15, demostrando los datos clinices encontre -
dos y su seguimiento.

Los defectos de cierre del tubo neural, presenta-
un caso de Meningocele dorsal, con una recuperacidn -~
total a los tres meses, y otro de Mielomeningocele lum
bosacro con un prondstico muy grave {cuedro No. 12).

El labio y paladzsr hendido fué unilateral en -
todos los casos, uno de ellos esosiade a cromoSomops ~
tia, y el resto presentados en forme aislada, dos de-
ellos intervenidos oguiriurgicamente e los dos y tres -
mesee del defecto del labio leporino.
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.Los casos de malformaciones congénitas menores -
como apendices auriculares, dedos supernumerarios fue-
ron tratados con cirugia menor, con una recuperacidn -
total sin asosiarse a malformaciones congénitas mayo -
res.
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DISCUSION

Ls incidencio de malformaciones y deformaciones -
congénitas presentada en este estudio fud de 35 X -
1 000 recién nacidos vivos, en comparacidén con la reali
zada epn el C.M.N. gue fué de 19,8 X 1 000 (11}, este -
diferencia guizds sea debido & que nuestro estudic in -
cluye deforzidades congénitas con una alte proporcidn -
del Chasquido de cadera sl nacimiento; ye gue si revisg
mos 1a incidencia al primer mes, esta disminuye s 20 X
1 000, lo gue es similar a la estadistica en el C.M.N.

El Chasquide de caders es un signo clinico gue fre
cuentemente detectamos en el neonato, en la mayoria de ~
ocasiones debido dnicumente & lexitud de los ligamentos
de la cadere (4), pero en ocasiones es un dato importan
te en la displasie congénita de le cedera, por lo gue ~
siempre serd un deto de seguimiento y control. Bn nues-
tro estudio encontramos gue el Chasquido de cadera se -
resolvid el 7%% de los casos al mes de vida, v el B6% ~
a los dos meses; lo cual esB similer e las estadisticas-
de Barlow que encontrd unz resolucidn de 60 X 100 en la
primera semzna, y del BBX 100 a los dos primeros meses-
(19}, refiriendo oue 12 X 100 oue persistieron fueron -
luxaciones itipices congénitas de le cadera. En relacidn
& nuestrc estudio sdlo un caso de Chasguide 2l necimien
to eveluciond & Luxecidn congénita de la cedera, ahora-
ai sumzmos los dos cesos de luxacidn congénitz 21 naci-
miento gue encontramos en el estudie; fenemos un porcen
tajie del 6.6% de ILuxacidn tipice congénita de ls cadera
un poco menor de lo gue refiere Barlow,

Von Rosen (18) en Suecim, refiere une frecuencis -
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de 1.7 X 1 000 recién nacidos vivos, y Barlow de 1.55-
X 1 000 de la Luxacidn congénita de la cadera, encon -
trande en nuestro estudio una frecuencia de 1.4 X -
1 000, lo cudl es similar a las otras estad{sticas.

Se refiere a la Luxacidn de cadera, cinco veces -
mds en las mujeres (21), encontrando en nuestro estu -
dio sélo una relacidn de 2:1 mayor en las mujeres, pe-
ro al seguimiento aumenta a una relacidn aproximada de
4:1, siendo por dltimo los tres casos de Tuxzcidn con-
génita tipica del sexo femenino.

La cesdrea se relaciona con mds frecuencia a la -
Luxacidn congénita de cadera, que el parto eutdecico -
(19), encontrando el Chasquido al nacimiento en este -
estudio con una relacidn de l:1 (pero si consideramos
que el 69% de recién nacidos vivos fué por iperio eutd-
cico, y el 31# por cesdrea, la relacidn es significati
va), en su seguimiento clinico el Chasquido de cadera-
persistid por tiempo més prolongado en los lactantes =
obtenides por cesérea, que los obtenidos por perto -
eutdcico. De los tres casos de Luxaciones tipicas, dos
de ellos fueron obtenidos por cesdrea por presentacidn
pélvica (lo cual esta bien documentado) (19), vy un -
caso por parto eutdcico.

Se refiere en la Literatura que la luxacidn con -
génita de la cadera, tiene un predominio del lado -
izquierdo; en relecidn @ ello encontramos zl Chasauide
en el nacimiento en una provorcidn de 2:1 mayor en la
cadera izquierda, que en la dereche, esta relacidn -
incrementa husta 4:1 al mes del seguimiento:; al final
dos casos de huxgcidn congénita tipica fué referida =
la cadera izquierda, y un caso en forma bilateral.
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El tratamiento del Chasquido de camdera al naci =~
miento fué inicialmente ton un triple pafal, conside -
rendo la estedistice de resolucidn de este en el pri -
mer mes de vida (que en nuestro estudio fué del 75%),
¥ con ello eviter un gasto innecesarie & los familia ~
res. A pertir del 20 mes, ai el Chasquido persietia se
indicd el cojin de Fredjke y control rsdioldgico men -
sual. Todos los casos se siguieron hasta dos meses des
pués de huber dessparecido el Chasquido. En los casos-
de Luxacidn congénitz desde el nacimiento, se indied -
cojin de Fredjke y control radioldgico continue, teni-
endo una reduccidn y evolucidn satisfsctoria al trata-
miento mdecuado & esta edad.

Bs evidente en estd revisidn la importancia del -
seguimiento clinico de nuestros pacientes, ya que esg -
2l Pediatra el gque puede brindar 2 éstos nifios un tra-
tamiento adecuedo y oportuno, y obtener resultados -
satisfactorios, evitando los casos complicados gue con
frecuencia se valoran en los servicios de Ortopedia.

Le incidencia del Sindrome de Trisomim 21, es -
referida de 1 X 600 & 1 000 recién nacidos (2). Neso -
tros encontremos un porcentaje de un 4% en relacidn -
del total de NMelformsciones v Deformaciones congénites,
lo gue equivale aproximadamente & 1 X 700 recién naci-
dos vivos. Durente el seguimiento de éstos paeientes -
la hipotonicidad fué el signo mds evidente, el desarro
1lo psicomotor hasta los 6 meses, estuve ligeramente -
retrasado, lo cudl concuerda con la Literatura (5). En
cuanto & ls asosiamcidn & otras Malformaciones congéni-
tag meyores se enconird un caso de Hernia Diafragmdti-

tg congénita, la cudl fud intervenids guirirgicamente,
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evoluecionando satisfactoriamente.

Encontramas un case de Trisomia 18, refiriendo 1la
Literatura de 1 X 8 000 (22), presentando ademds ung -
translocacidn de los grupos cromosdémicos 13 y 15, sien
do un evento de anomal{as nimericas y estructurales.

Por dltimo encentramos una baja incidencia de car
diopat{as congénitasn, una de ellas asosiada a cromoso-
mopetfa, y otre un caso de CIV, esto se explica, ya -
que la captacidn de nuestros pacientes fué en el ser -
vieio de cuneros, y 1a mayoria de las cardiopet{as se
manifiestan en las primeros meses de vida.
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RESUYEN

Ds un total de 2 116 recién nacides vivos en un -
periodo de 10 meses, se encontraron 75 casos de malfor
maciones y deformaciones congénitas, realizando un se-
guimiento clfnico de éstas. Se encontrd que un 70% de - |
"éstas patologfas congénitas tenian una recuperacidn -
total a los tres meses, siendo el chasquido de cadera-
al nacimiento (43 casos), la entidmd que mds requirid-
su revisidn continus, y persistiende un sdlo caso has- §
ta luxscidn congénita tipica de la cadera.

La incidencia del sindroms de trisomia 21, labio-
leporino y paladar hendido, luxacidn congénite de cadg
re, pie talovalgus y pie equinovaro tienen una inciden
cia y-evolucion clinica similer 2 reportes anteriorea.

Se encontrd un case de trisomia 18, que presentd—
ademds una doble translocecidn de log zrupes cromosd -
micos 1)} y 15, un hallazgo poco comun de anomalias ni-
mericas y estructurales juntas.

Todas las malformaciones y deformaciones congéni-
tas fueron traotadas por un 2quipo médico multidiscivnlji
nario, por pediatras, ortopedistas, genédtistas, eiruja
nos y sociedades de rehabilitacidn, brindando un conse
jo ¥ un tratamiento adecuado y oportunc a las diferen-
tes patologias congénitas, lo gque propicia una mejor -
comprensidn del ndcleo familiar y resultados satisfac-
torios.
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