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MARCO TEORICO

La dismorfia, es un término, acufiado por el Dr. David W. Smith en 1966, para
describir ¢l estudio de defectos congénitos del ser humano; es decir,
anormalidades de la estructura corporal que surgieron antes del nacimiento.
Las anomalias dismérficas pueden afectar a cualquier parte del cuerpo.
Muchas estructuras que interfieren en la funcién y pueden causar invalidez
permanente o incluso la muerte en ¢€tapa temprana.

Se conoce que en un promedio de 2-3% de todos los recién nacidos vivos
nacen con un defecto estructural mayor y del 15-17% en recién nacidos
muertos.

Antes de que se realizara el uso de la ecografia obstétrica, la mayoria de los
defectos estructurales fetales no se identificaban, al momento del parto el
pediatra identificaba y se encargaba de responder las preguntas que pudieran
hacer los padres, sobre los desafortunados resultados de la gestacion. (1)

En la actualidad las herramientas tecnoldgicas en los aparatos de ultrasonido
han permitido detectar un gran nimero de anomalias fetales y cambios en el
liquido amnidtico y en la placenta durante el periodo prenatal. Esto ha
obligado al obstetra a familiarizarse con el diagndstico, el prondstico y el
tratamiento de estas anoralias.

La disrupcién, es un defecto congénito estructural debido a un factor que
interrumpe el desarrollo externo. El mecanismo mas importante es la
interrupcion de la circulacion.

El término malformacién, es reservado para el cambio permanente causado
por una anormalidad intrinseca del desarrollo de una estructura corporal
durante la vida prenatal. Los mecanismos que la producen son genéticos en
gran medida, comprenden errores en la proliferacién, diferenciacion,
migracién y muerte celular, como también en la interaccién y reconocimiento
celular.

Los defectos congénitos multiples pueden dividirse en sindromes (de origen
determinado) y no sindromes entre los cuales se ubican los defectos de campo,



asociaciones y complejos, cuyo patrén etiol6gico es hasta ahora desconocido,
pero involucra alteraciones vasculares importantes de las estructuras afectadas.

Muchos complejos disrruptivos, al parecer dependen de anormalidades
vasculares, en que la disminucién de la corriente de sangre y la hemorragia
localizada alteran el desarrolio de los tejidos vecinos, sea cual sea su origen
embrionario, ello casi siempre ocasiona hipoplasia o ausencia total de
estructuras afectadas. Ejemplo de ello es la agenesia del sacro con hipoplasia
de estructuras pélvicas, extremidades inferiores y desplazamiento del ano; esto
es un complejo en el campo de desarrollo. La lesién de este tipo ocurre en fase
temprana de la vida embrionaria que provoca pérdida tisular permanente.

Algunos de estos complejos incluyen microsomia hemifacial, anormalidades
axiales caudales, que van desde agenesia de extremidades hasta sirenomelia.
Se conocen también defectos congénitos de secuencia, el defecto original
suele ser un defecto primario ejemplificado por una secuencia en cascada que
altera érganos a distancia como son defectos del tubo neural abierto, estos
presentan problemas como paralisis de los miembros inferiores, pérdida dela
funcién de esfinteres vesical, anal e hidrocefalia.

A pesar de las preocupaciones relacionadas con los posibles efectos
embriotéxicos y agentes ambientales como drogas, radiacién y substancias
quimicas utilizadas en la agricultura, etc. Desafortunadamente se advierte que
muchos nifios con defectos multiples no corresponden o concuerdan con algin
sindrome dismorfico conocido.

Duhamel acufio el término de secuencia de regresion caudal que se describe
como un espectro de malformaciones congénitas. La secuencia de regresion
caudal, esta representada por una continuidad de defectos congénitos que van
desde agenesia lumbosacra con ano imperforado hasta los casos mds severos
conocidos como sirenomelia, con fusion distal de los miembros inferiores y
anomalias viscerales mayores. (7,10)

La secuencia de regresién caudal ocurre en 1 a 5 de cada 100 000 nacimientos,
se han reportado méas de 300 casos de agenesia sacra, que es la variante mas
comun de éste sindrome. (10)

La etiologia de esta secuencia no es conocida adecuadamente. La diabetes
materna asociada la hipoperfusién vascular vienen a sugerir posibles factores
causales. La asociacién entre la secuencia de regresion caudal y diabetes



mellitus fue descrita a principio de los 60s demostrandose que puede ser ¢l
defecto congénito més especifico para los hijos de mujeres diabéticas; otras
malformaciones raras en estos fetos incluyen situs inversus, anomalias
vertebrales y renales, ano imperforado, displasia de radio y multiples defectos
més. En la regresién caudal con grados variables de agenesia sacral s¢ estima
que ocurre en 0.3 a 1% y es asociado con defectos del paladar y arcos
branquiales. (10,11,12,16,17)

Los factores genéticos han jugado un papel importante en algunos casos,
donde, se han descrito varios casos familiares. Los reportes iniciales hablan de
herencia dominante ligada al sexo, sin embargo algunos casos en los que no
hay evidencia de diabetes materna, sugieren herencia poligénica
multifactorial, con un riesgo de recurrencia menor al 5%. (18).

Welch y Aterman sugieren que la secuencia de regresion caudal puede
resultar de una combinacién de diabetes mellitus y predisposicion genética.
(10,11,12,15)

Se sabe que la formacién y mantenimiento tisular embrionario fetal depende
de un adecuado aporte funcional y de un competente sistema vascular.

Hacia la cuarta semana de desarrollo existen factores que influencian el
desarrollo vertebral, y son factores bioquimicos, genéticos y vasculares que
pueden resultar en el desarrollo anormal de la vértebra caudal. Se menciona
que en fetos con la secuencia de regresion caudal existe una sola arteria
umbilical que da diversos flujos sanguineos, desde la porcién caudal del
embrién hasta la placenta, produciendo deprivacién nutricional y mal
desarrollo de estructuras caudales.

La hipoperfusién debido a una oclusién externa o interna vascular, permitira
una insuficiente aportacion de nutrimentos para el desarrollo normal y
formacién de tejidos. Las lesiones embrioldgicas ocurren en el eje del
mesodermo medio posterior y/o blastema caudal, pero su etiologia continua
aun desconocida, denomin4ndose displasia mesodérmica axial.

La sirenomelia ocurre como parte del mismo espectrum de la regresion caudal;
las malformaciones de las extremidades superiores ¢ inferiores pueden ocurrir
independientemente de la regresion caudal.



La sirenomelia, conocida como sindrome de la sirena es extremadamente raro
que ocurra. Se presenta en 1 de 60 000 nacidos, con una predominancia de
M3:F1.(10)

La etapa critica para generarse sirenomelia se presenta entre el vigésimo
octavo y trigésimo segundo dia de la vida embrionaria, en el mesodermo
caudal, con fusién de los miembros inferiores. Con base en la extension de la
unién, se describen tipicamente tres tipos de sirenomelia, clasificada por
Forster en 1865.

Symelia apus. Se le conoce también como apodia, es la malformacién mas
comun de los tres tipos y la més severa; no existe la presencia de pies, las
extremidades inferiores estan completamente fusionadas en un solo miembro,
un fémur y una tibia estan presentes, terminan en una extremidad cénica.

Symelia unipus. Sympus monopus 0 monopodia; en este tipo de
malformacién hay un pie y puede existir: fusién parcial de los pies,
encontrarse los diez dedos, ser pequefios y estar fusionados y la superficie
plantar del pie encontrarse anterior. Dos fémures, dos tibias y dos peronés
pueden estar presentes. El grupo principal de muisculos usualmente es
identificado.

Symelia adipus. En el sympus dipus o dipodia, existe una fusion de las
extremidades inferiores que se extienden solamente hasta los maleolos; todos
los musculos de las dos extremidades estin presentes y la existencia de los dos
pies separados da la apariencia de aletas, de ahi de nombre de feto sireno por
ésta anomalia.

Las hipatesis sobre la etiopatogenia son las siguientes:

L La presién intrauterina, o fuerza mecénica por miomas o disminucién
del liquido amnidtico que no dejan desarrollar estructuras alantoideas
tempranas.

IL. El fracaso primario de desarrollo. Esta hipétesis trata de explicar que la

sirenomelia se debe a una falla en el desarrotlo de las somitas caudales,
lo que da como resultado un desarrollo deficiente de las estructuras
caudales del embrion.

1. La presencia de un déficit en la perfucion por retencién vascular parece
ser la mas aceptada. Esta hipdtesis fue propuesta por Kampmeier en
1927 y apoyada recientemente por Stevenson y colaboradores basado



en la diseccion abdominal de 11 casos de sirenomelia. La teoria
vascular. Recientemente se ha especulado que estos defectos pueden
ser producidos por una alteracién temprana en el desarrollo vascular. Se
ha identificado una arteria umbilical aberrante con un subsecuente
déficit nutricional, todo esto da como resultado un secuestro vascular
que origina una privacién del flujo sanguineo hacia estructuras caudales
del embrién. (7,10,13,14)



MATERIAL Y METODOS.

JUSTIFICACION.

Los casos de secuencia de regresién caudal, son casos gsporadicos 'y
aparentemente no hay factores genéticos implicados. Tienen asociacion estas
malformaciones con la diabetes mellitus y oligohidramnios severo. Ademas se¢
atribuye su causa & una disrupcién vascular que impide un adecuado riego
sanguineo a estructuras pélvicas.

El conocimiento de la casuistica, nos permitira compararla con ofras series, y
asi disefiar algoritmos diagnésticos en un futuro.

Este estudio servira como base para estudios posteriores de estimacién de
riesgo y causalidad.



HIPOTESIS.

La frecuencia de presentacién de la secuencia de regresién caudal en el
Instituto Nacional de Perinatologia, es més alta que la reportada en la literatura
mundial.

La diabetes mellitus descompensada es un factor de riesgo para la
presentacién en los fetos, con la secuencia de regresion caudal.



OBJETIVOS.

GENERAL.

Conocer la incidencia de casos de regresion caudal en el Instituto Nacional de
Perinatologia.

ESPECIFICO.

Determinar tipo de poblacién materna afectada.

Conocer los tipos de afectacion més frecuentes de regresion caudal.

Identificar factores de riesgo que contribuyan a la aparicion de esta secuencia.

Determinar la frecuencia de aparicién de esta secuencia.



DISENO.

Es un estudio de tipo observacional, transversal, descriptivo, retrospectivo,
realizado en el Instituto Nacional de Perinatologia.

E] estudio se llevd a cabo, primero mediante la revision de las libretas de
registro de la unidad de tococirugia, seleccionando los mimeros de
expedicntes de las pacientes cuyos hijos habian presentado la secuencia de
regresion caudal, para evitar dejar algin expediente sin revisar, se comparo
esta informacién con las libretas de registro de pacientes del servicio de
medicina fetal asi como los archivos del registro y vigilancia epidemiolégica
de malformaciones congénitas estructurales (RIVEMCE), del servicio de
genética,

Posteriormente se realizo revision de los expedientes de las pacientes asi como
el de sus hijos en caso de que estos tuvieran expediente. Los datos fueron
vaciados en la hoja de recoleccion previamente elaborada.

Una vez recolectado los datos se hizo el analisis de éstos, para obtener los
resuitados y conclusiones.



MUESTRA.
Se realizd un muestreo no probabilistico de casos consecutivos.

Se revisaron los expedientes clinicos de los recién nacidos que se les haya
diagnosticado, secuencia de regresion caudal, asi como ¢l de la madre.

CRITERIOS DE INCLUSION.

Que el expediente clinico cuente con todos los datos requeridos en la hoja de
captura.

Que el caso se haya presentado en el periodo comprendido de Enero de 1986 a
Diciembre de 1997.

CRITERI0OS DE EXCLUSION.

No existen,



ANALISIS ESTADISTICO.

Los datos se presentan con estadistica descriptiva utilizando media, moda y
desviacién estandar.

Se utilizan gréaficos de acuerdo a las variables en estudio.



RESULTADOS.

En el periodo comprendido de Enero de 1986 a Diciembre de 1997 se
registraron 100 371 nacimientos, de estos 17 fetos presentaron la secuencia de
regresion caudal. Con una frecuencia de presentacion de 0.016%.

En el presente estudio se revisaron 17 expedientes de pacientes cuyos hijos se
les hizo diagnéstico de sindrome de regresion caudal, Pudimos observar que el
rango de edad enlaque se encontraban estas pacientes fue entre los 15y 35
afios. 2 pacientes (11.76%) en el grupo de 15 a 19 afios; 4 pacientes (23.53%)
entre 20 v 24 afios; 4(23.53%) entre 25 Y 29 afios; 5 pacientes (29.42%) entre
30 y 34 afios; y 2 pacientes (11.76%) entre 35 y m4s afios. Con una media de
27.05 y una desviacion estandar de £5.73. (Tabla I, Grafica I)

La paridad de las pacientes corresponde en 6 casos (35.29%) primigestas; 4
pacientes (23.53%) secundigestas; 4 pacientes (23.53%) tercigestas; y 3
pacientes (17.65%) con 4 o mas embarazos. (Tabla II, Grafica II)

Dentro de las alteraciones macroscOpicas observadas en estos fetos a su
nacimiento encontramos: ambigiiedad de genitales externos, ano imperforado,
alteraciones renales que van desde hipoplasia renal hasta agenesia renal
bilateral, en los fetos femeninos se observe alteraciones uterinas como utero
didelfo, alteraciones a nivel de musculos de la pared abdominal, asi como
alteraciones de las extremidades inferiores y solo un caso de sirenomelia.
(Cuadro I)

Se les realizé estudio citogenético a 4 fetos (23.52%) encontrandose 3 de
ellos 46 XY normal, y 1 46 XX normal, sin alteraciones.
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RESULTADOS

Del grupo de pacientes estudiadas 3 (17.64%) tenian patologia de base; 1
paciente (33.33%) con diabetes mellitus tipo II, 'y 2 (66.66%) con asma
bronguial con manejo terapéutico minimo.

En una paciente (5.88%) se reporta exposicién a solventes inhalando sin
referencia de potencial teratogénico durante el primer trimestre de la
gestacion; y 1 otra (5.88%) con el antecedente de un hermano con trisomia
21
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HALLAZGOS MACROSCOPICOS EN LOS FETOS AFECTADOS

Ne. DE CASO

HALLAZGOS MACROSCOPICOS

GENITALES EXTERNOS AUSENTES
MSIS FUSIONADOS PIE HIPOPLASICO
AUSENCIA DE DEDOS.

515 FUSIONADOS GENITALES

EXTERNOS MASCULINO.

HIPOPLASIA DE MUSC. ABDOMINALES
DEFORMIDAD DE MSIS, GENITALES EXT
AMBIGUQS, ANO IMPERFORADOD

INSERCION ALTA CORDON UMBILICAL
AND IMPERFORADO, GENITALES
EXTERNOQS AMBIGUOS.

ANO IMPERFORADC, PIE YALGO
GENITALES EXTERNOS MASCULINO

CUELLO CORTO, ANO IMPERFORADD

GENITALES EXTERNOS AMBIGUOS
ANQ IMPERFORADO

AGENESIA MUSC. ABDOMINALES
ANOQ IMPERFORADO,GENITALES
EXTERNOS HIPOPLASICOS

ANO IMPERFORADO

ANQ IMPERFORADD

ANQ IMPERFORADO

AGENESIA DE TIBIA DERECHA

ANO IMPERFORADO

ANO IMPERFORADO, GENITALES EXT.
AMBIGUOS AGENESIA DE RADIO. HIFO-
PLASIA DE MUSCULQS RECTOS.

ANG IMPERFORADO, EXCENCEFALIA

ANOQ IMPERFORADO

ESTUDIO
GENETICO

46 XY NL

46 XY NL

NO

46 XY NL

NO

46 XX NL

NO
NO
NO
NO

NO

NO

NO

NO

NECROFSIA

AGENESIA RERNAL
UNA TIBIA, AGENESIA
DE PERONE.

AGENESTA RENAL
DER.

RINON 12.Q.
HIPOPLASICO
SIRENCMELIA.

RINONES
POLIQUISTICOS
DISPLASIA DE
PABELLONES
AURICULARES

AGENESIA DE:
MUSCULOS
RECTOS, YEJIGA,
GENITALES INT.
MASCULINOGS.

NO

DISPLASIA RENAL
1ZQ.

AIPOPLASIA
PULMONAR

MALROTACION
INTESTINAL
AGENESIA RENAL
1ZQ. UTERO DIDELFO
MEGA VEJIGA.

NO

NO

NO

NO

ANO IMPERFORADO,
AGANGLIOSIS DE

COLON.
NO

ANO IMPERFORADO,
EXCENCEFALIA,

NO



No. DE CASO

HALLAZGOS MACROSCGOPICOS

ANO IMPERFORADO

ANO IMPERFORADO, FISTULA
RECTO-VAGINAL,

ESTUDIO
GENETICO

NO

NECROPSIA

ATRESIA URETRAL,
HIDRONEFROSIS
BILATERAL
AGENESIA
GENITALES EXT.
UTERO DIDELFO,ANO
IMPERFORADO.

NO



NUMERO DE PACIENTES POR GRUPOS DE EDAD

GRUPOS DE EDAD NO. PACIENTES %
16-19 2 11.76%
20-24 4 23.53%
25-29 4 23.53%
30-34 5 29.42%
35Y MAS 2 11.76%
TOTAL 17 100

TABLA|
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GESTAS No. PACIENTES %

GESTA 1 6 35.29%
GESTA 2 4 23.53%
GESTA 3 4 23.53%
MULTIGESTA 3 17.65%
TOTAL 17 100

TABLA I
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CONCLUSIONES.

En el presente estudio no se encontrd factores de riesgo potencial, como serian
exposicién a agentes quimicos en el primer ftrimestre de la gestacion;
antecedentes heredofamiliares de importancia, patologia materna asociada, o
alteraciones en la determinacion de cariotipo, asociados a la presencia de la
secuencia de regresion caudal.

En la literatura se Teportan de 1 a S casos por cada 100 000 nacimientos, en
ésta revision encontramos 17 casos en 100 37! nacimientos, con una
incidencia mayor a la reportada en la literatura.

El grupo de edad mis afectado por el sindrome de regresion caudal es el que
se encuentra entre los 30 y 34 afios de edad, segiin s¢ observa en este estudio.

Referente a la paridad las més afectadas fueron las pacientes primigestas por
lo que se debe intensificar la deteccion de factores predisponentes en estas
pacientes.

Aunque en algunos fetos no se logrd definir el sexo, la gran mayoria fueron
del sexo masculino, por lo que debemos poner especial atencion en determinar
si existe alguna predisposicion en los fetos de este sexo.

Fueron pocos los casos en los que se determiné el cariotipo del feto; sin
embargo, todos los cariotipos que se determinaron fueron normales,
observandose de igual forma que la mayoria fue 46 XY.

Los hallazgos macroscopicos y de patologia nos han demostrado la asociacion
y compromiso de érganos abdomino-pélvicos que involucran el piso perineal.
El efecto de campo morfogenético caudal es fundamental en la susceptibilidad
de ser alterado en linea media caudal con alto compromiso para la vida
postnatal como puede observarse en nuestros registros.
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ESTA TESS B8 DEBE
ANEXO. AUR BE LA BIBLIOTECA

HOJA DE RECOLECCION DE DATOS,

MADRE PADRE

REGISTRO
EDAD
ESCOLARIDAD
OCUPACTON

L. DE NACIMIENTOQ
L. DE RESIDENCIA

EDO CIVIL

ANTECEDENTES GINECO OBSTETRICOS.

MENARCA  RITMO IVSA MPF DocC

GESTAS RESCLUCION COMPLICACIONES  EDO DEL RECIEN NACIDO

i
2
3
4

ANTECEDENTES FAMILIARES DE ALTERACIONES CONGENITAS.
ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS

FACTORES DE RIESGO

DX PRENATAL
DX POSTNATAL HALLAZGOS (DESCRIPCION MACROSCOPICA DEL FETO)
ESTUDIO GENETICO

RESULTADO DE NECROPSIA.
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