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Foco epidémico de sirenomelia en Cali, Colombia.
Informe de 4 casos en el Hospital Universitario del Valle en 54 dias
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RESUMEN

La sirenomelia es una malformacién congénita rara que se caracteriza por fusion de los miembros inferiores, asociada con
malformaci ones visceral es que pueden ser incompatibles con lavida. La etiologia se desconoce. Seinformalaprevalenciaentre
1y 2 en 100,000 nacimientos. Se presentan 4 casos de sirenomeliaen nifios recién nacidosen el Hospital Universitario del Vallede
Cali, Colombiaentre el 9 dediciembre de 2004 y el 2 de febrero de 2005, |0 que corresponderia a una prevalenciade 3.5 casos por
1000 nacimientos para ese periodo, que serian 175 veces més de lo informado en laliteratura.

Palabras clave: Srenomelia; Fusion de miembrosinferiores; Agenesia renal; Malformaciones congénitas; Foco epidémico.
Sirenomelia’s cluster in Cali, Colombia. Report of 4 casesin Hospital Universitario del Vallein 54 days

SUMMARY

The sirenomelia is a strange congenital malformation characterized by fused lower limbs, associated with other visceral
abnormalities, which are incompatible with lifein the vast majority of cases. Its etiology is not clear until now. Its prevalenceis
reported among 1 and 2in 100,000 births. Inthispaper 4 sirenomeliacasesof newbornat ValleUniversity Hospital in Cali, Colombia
between December 9, 2004 and February 2, 2005, which would correspond to apreval enceof 3.5 cases per 1000 birthsfor the search
time, are presented.
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femenino. De 8% a 15 % de los casos informados son
gemelos monocigoticos'®.

Su etiologia es desconocida y posiblemente hetero-
génea. Algunos articulos muestran asociacion de esta
malformacién con diabetes mellitus® y consumo de cocai-

La sirenomelia es una malformacion congénita rara,
gueenlamayoriadelos casosesincompatibleconlavida
Se caracteriza principamente por la presencia de miem-
bros inferiores fusionados, y se asocia con anomaias
genitourinarias, renaes, gastrointestinales y anormalida

des vasculares'.

La prevalencia de srenomelia en la literatura, varia
desde 1 en 50,000 hasta 1 en 100,000 nacimientos’’. Se
presenta con mayor frecuenciaen recién nacidos de sexo
masculino, y unarelacion de 2.7 a1, con respecto al sexo

na en € primer trimestre del embarazo®. En ratones y
pollos se ha relacionado & nacimiento de productos con
sirenomelia con laingesta de grandes cantidades de vita-
mina A en e periodo peri-concepcional®t,

Existen dosteorias paraexplicar su embriogénesis. un
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Cuadro 1
Clasificacion de Stocker y Heifetz

¢ Tipo I: Huesos de muslo y piernas presentes

« Tipo ll: Fibula Gnica

e Tipo lll: Fibula ausente

e Tipo IV: Fémur parcialmente fusionados, fibulas fusionadas
* Tipo V: Fémures parcialmente fusionados

e Tipo VI: Fémur Gnico, tibia Unica

e Tipo VII: Fémur Unico, tibia ausente

defecto en lablastogénesisy unadisrupcion vascular. La
teoriadel defecto enlablastogénesisserefiereaunanoxa
a fina de latercera semana de la vida embrionaria, que
afectad desarrollo delalineamediadurante € periodo de
gastrulacion en la eminencia caudal, y ocasiona cambios
en la produccién del tejido mesodérmico que da origen a
los miembros inferiores'13,

La segunda teoria implica una serie de anomalias
vasculares. En 1927 Kampmeier citado por Bianchi etal .°,
describid lapresenciade unaarteriaumbilical Gnicaenlos
fetos con sirenomelia. En 1982, Tdamo et al. citado por
Bianchi et al.> mediantearteriografiaaunfetosrenomélico,
demostraron la persistencia de una arteriavitelinaque en
forma errada continuaba como arteria umbilical; ademas,
observaron hipoplasiaseveradelaaortadistal, y por ende,
el flujo sanguineo alos miembrosinferiores estaba consi-
derablemente disminuido. En 1987, Stevenson citado por
Bianchi et al.®> en unadiseccidn delavascul atura abdomi-
nal en fetos con sirenomelia también descubrié una gran
arteria vitelina cuya persistencia desviaba los nutrientes
dirigidos d extremo cauda del embrion, lo cua se cons-
dera un «robo vascular» que afecta @ desarrollo de los
miembros inferiores®.

Fogter citado por Bianchi et al.> en 1865 propuso la
primeraclasificacion desrenomdiasegiin el nimero depies.
Simelia gpus los casos donde no habia pies, smdia unipus
cuando no habia Sno un solo piey smeiadipus 9 estaban
presentes dos pies*?. Otraclasificacién descritapor Stocker
y Heifetz!* en 1987, sebasd en lapresenciao ausenciadelos
huesos de los miembros inferiores (Cuadro 1) 12,

Casl todaslasanomalias que se encuentran enlosfetos
consirenomelia, corresponden aunasecuenciade malfor-
maci onesdesencadenadaspor € defecto enel mesodermo
caudal y se denominan «secuencia de regresion caudal ».
Estamalformacion alterael desarrollo del tubérculo geni-
tal, y en consecuencia produce ausencia de genitales,
agenesia sacra, ano imperforado, colon ciego, agenesia
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rend, uretera y vesical. Como taes alteracionesimpiden
la produccion de orina fetal, se produce anhidramnios, y
secundario aeste segeneradeformidad facia ehipoplasia
pulmonar®1s.

En estapublicacion sepresentan 4 casosdesirenomelia
en nifios que nacieron en € Hospital Universitario del
Valle «Evaristo Garcia» (HUV) en Cdi, Colombia, en €
periodo comprendido entre e 9 de diciembre de 2004 y €
2 de febrero de 2005 (54 dias) y se hace unarevision de
laliteratura sobre este sindrome.

PRIMER CASO

Recién nacido con sirenomelia producto de embarazo
en madre de 17 afios, primigestante, con 31 semanas de
gestacion. La madre ingresd a HUV referida con diag-
nostico ecogréafico defeto con restriccion del crecimiento
intrauterino (RCIU) y oligohidramnios severo (peso esti-
mado fetdl de 1,030 g, indicedeliquidoamnidtico (ILA) de
5.8 cm). Durante la gestacion tuvo cuatro controles
prenatales normales, con dos ecografias previas de nivel
| enlassemanas 10y 15 del embarazo, que no informaron
ateraciones. En e HUV € servicio de perinatologia hizo
una cuarta ecografia obstétrica que informo feto con
RCIU, anhidramnios (ILA 1.5 cm) y perfil biofisico feta
(PBF) de 4/8, por lo que se decidio efectuar cesarea. Se
obtuvo un recién nacido sirenomélico vivo con apgar 5/10
a minuto y 3/10 a los 5 minutos, que fdlecio a los 15
minutos. Los padres autorizaron la autopsia neonatal que
sellevé acabo conlosprotocolosestablecidosenel HUV.

Autopsia neonatal. Enlaradiografiadd reciénnacido
se observl presencia de asas intestinales en € térax,
agenesia de la ulna del miembro superior derecho con
radio hipoplasico, presenciade 2 fémures, 2 tibias, ausen-
cia de fibulas y con dos pies (Foto 1). Los hdlazgos
positivos del examen externo fueron: arteria umbilical
Unica, hipoplasia torécica, miembro superior derecho
hipoplasico y ausencia de 2 dedos, agenesia de genitales
externos, miembros inferiores hipoplasicos y fusionados,
con dos pies. Al examen interno presentaba hipoplasia
pulmonar bilateral, atresia esofégica sin fistula, hernia
diafragméticaizquierdapor lacua salia€d intestino grueso
haciad torax, hepatomegalia, bazo accesorio, agenesiade
apendice, agenesiade lavejiga, agenesiarend bilateral y
anoimperforado sin comunicacion con €l intestino grueso.
Histol 6gicamente las gonadas correspondian a testiculo
(Foto 2).
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Foto 1. Nifiogramadel Caso 1donde se observan asas
intestinales en térax, agenesia de la ulna en el
miembro superior derecho, con radio hipoplasico,
presencia de 2 fémur, 2 tibias, sin fibulas y dos pies.

Foto 2. Recién nacido con sirenomelia dipus, con
hipoplasia toracica, miembro superior derecho
hipoplasicoy ausenciade 2dedos, agenesiade geni-
tales externos, miembros inferiores hipoplasicos y
fusionados, con dos pies.

SEGUNDO CASO

Recién nacido con sirenomelia producto de embarazo
enmadre de 24 afios, G4P3, con 36 semanas de gestaci on.
Lamadreingresd al HUV referidapor trabajo de parto en
fase activa y antecedente de hallazgo ecogréfico a la
semana 20 de gestacion de un feto sin tono muscular, con
restriccion del crecimiento intrauterino (RCIU), anhidra:
mnios y ausencia de vejiga. Durante la gestacion se le
hicieron cuatro controles prenatales normales y tres eco-
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Foto 3. Recién nacido con sirenomelia apus, sin geni-
tales,conanoimperforado, un solo miembro inferior.

grafias, ademés de la mencionada antes y que se habian
tomado en las semanas 7 y 16 del embarazo, sin dteracio-
nesy en lasemana 17 donde se encontré oligohidramnios
(ILA 4.4 cm). Debido alos hallazgos ecogréficosy aque
seencontrabaentrabaj o departo con presentacion podalica
se decidi6 cesérea de urgencia, en la que se obtuvo un
recién nacido sin genitales, con ano imperforado, un solo
miembro inferior y ad examen fisico con un fémur y sin
huesos distales ni pie (Foto 3). El recién nacido fallecio 2
horas después. Los padres no autorizaron la autopsia.

TERCER CASO

Recién nacido con sirenomelia producto de embarazo
en madre de 34 afios, G3P1C1, con 39 semanas de gesta-
cion. Lamadre ingreso por primeravez al HUV referida
por hallazgo ecografico en la semana 32 de gestacién de
unfeto conausenciade cAmaragastricay oligohidramnios
severo. Hasta ese momento no habia asistido a ningin
control prenatal. Enel HUV € servicio deperinatologiale
hizo ecografia de detalle anatdmico que informo agenesia
rena bilateral, oligohidramnios severo y secuencia de
Potter. Se establecié un pobre prondéstico fetal. A las 39
semanas se atendio parto vagina enel HUV, end quese
obtuvo recién nacido muerto, con unsolomiembroinferior,
sin pies, ausencia de genitales, ano imperforado y torax
hipoplésico (Foto 4). En la radiografia fetal se observé
fémur dnicoy ausenciadefibulay tibia(Foto 5). Lafamilia
no autorizo autopsia fetal.

CUARTO CASO

Recién nacido con sirenomelia producto de embarazo
enmadre de 18 afios, G2P1, con 34 semanas de gestacion.
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Foto 4. Recién nacido con sirenomelia apus, con un
solomiembroinferior,sin pies, ausenciadegenitales,
ano imperforado y térax hipoplasico.

Foto 5. Radiografiafetal en laque se observan fémur
Unico y ausencia de fibula y tibia.

Lamadreingresdoa HUV referidapor € hallazgoecogréfico
de un feto con restriccion del crecimiento intrauterino
(RCIU)y oligohidramniossevero. Durantelagestacion no
hubo controles prenatales. En e HUV se le realiz6 eco-
grafiaobstétricaqueinformé RCIU simétrico, oligohidra-
mnios (ILA 1 cm), Doppler umbilica con € indice de
pulsatilidad en percentil 10, larelacién sistole-diéstole en
percentil 5 paralaedad gestacional, y Doppler de arteria
cerebral mediacon ausenciadeflujo diastdlico. Con estos
hallazgos se decidié cesarea de urgencia, en la que se
obtuvo un recién nacido con miembrosinferiores fusiona-
dos, agenesiade genitalesy ano imperforado, se pal paban
fémur y tibias bilaterales, con dos pies. en € izquierdo 4
dedosy en e derecho 3 dedos. Cariotipo 46, XY (Foto 6).
Lafamilia no autorizo autopsia fetal.

Todos los casos mencionados fueron descubiertos a
travésdd sistemade vigilanciaepidemiol 6gicade mafor-
macionescongénitasquesellevaacaboenel HUV, desde
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Fotos 6. Recién nacido con sirenomelia dipus, con
miembros inferiores fusionados, dos pies presentes,
el pie izquierdo con 4 dedos, el pie derecho con 3
dedos, ademas ausenciade genitales externosy ano
imperforado.

marzo 1, 2004, bg olametodol ogiadel Estudio Colaboreativo

Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC). En todos casos los padres aceptaron, a
través de la firma de un consentimiento informado, la

inclusion dd feto en la metodologia ded ECLAMC, que

incluye toma de datos, de fotografiasy radiografias. Sélo

en el primer caso |os padres aceptaron la autopsiafeta a
través de la firma del consentimiento especid segun los

protocolos del HUV para este procedimiento.

DISCUSION

Lasirenomeliaes unamalformacién de bgjaprevalen-
ciaque variaentre 1 en 50,000 a 1 en 100,000 nacimien-
tos'’. Enel HUV se observaron 4 casos en un periodo de
54 diasen & que hubo 1138 nacimientos, |0 que correspon-
deriaaunaincidenciade 3.5 casos por 1,000 nacimientos
paraese periodo, que es 175 veces mas que lo informado
enlaliteratura. De acuerdo con laincidenciamundial y €
ndimero de nacimientos en e HUV se esperaria ver un
caso de sirenomelia cada 8.5 afos. Sin embargo, esta
descritalaaparicion ocasional de casosde unamalforma-
cion congénitade bajaincidenciaen un lapso corto, lo que
se denomina cluster en e tiempo. Los cuatro casos que
aqui se presentan configuran un foco epidémico (cluster),
de srenomeliaen e HUV.

L as caracteristicas fenotipicas de | os casos encontra-
dos en e HUV permiten clasificarlos asi: € unoy cuatro
como dipus, € dosy € tres, apus segun Foster citado por
Bianchi et al.%, sin que se pueda establecer € tipo seglin
Stocker y Heifetz*# por no tener radiografias en todos los
casos.

Esimportante mencionar que en el caso 1 se encontrod
en la autopsia fetal hernia diafragmatica. Esta relacion
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entre sirenomeliay hernia diafragmética no aparece des-

crita en la literatura revisada, una explicacion para que

este hallazgo no se hayainformado antes, consiste en que

para poder encontrarlo se deben tomar radiografias y
hacer autopsiafetal en todos|os casos. Esto, por g emplo

no fue posibleentodos| oscasosaqui presentados, puesno

hubo autorizacién de los padres.

En un estudio de 11 casos de sirenomelia solamente
45% se diagnosticaron por ultrasonografia; de ellos en
55% s0lo se visudizd agenesia renal, 36% defectos
cardiovasculares, 36% defectos de pared abdomina y
90% otras malformaciones esquel éticas. El pobre diag-
nostico prenatal se explica por la dificultad técnica para
hacer laecografia secundariaal oligohidramnios severo o
anhidramnios presente en esta entidad'®1’.

En ninguno delos cuatro casos que seinforman aqui se
hizo e diagndstico in Gtero apesar de que todos tenian por
lo menos una ecografia obstétrica. El diagnéstico de
sirenomeliain Utero se debe sospechar cuando se encuen-
traen laultrasonografia RCIU, oligohidramnios sin ruptu-
ra prematura de membranas caracteristico del segundo y
tercer trimestres, agenesiarenal bilateral, alteraciones en
las extremidades y arteria umbilical Unica-®.

Otrométodo diagnéstico complementarioeslaecografia
Doppler que permite confirmar laagenesiarend bilateral,
a través de valoracion de los vasos renales, también
valorar e calibre de laarteria aorta, la arteriaumbilical y
la observacion de la arteria vitelina aberrante y su ori-
ger?318, Como procedimientos tendientes a aclarar y
facilitar e diagnostico se pueden tomar radiografias en €
segundo y tercer trimestresy redlizar amnio-infusion para
mejorar |as dificultades técnicas ecogréficas secundarias
al oligohidramnios y asi observar los miembros inferiores
fusionados o un miembro inferior tnico. Ademés se ha
informado & uso de la resonancia magnética a feto in
Utero como otro método diagndstico complementario®. El
diagnostico diferencial en pacientes con oligohidramnios
incluye rifion poliquistico y uropatia obstructiva®®.

En la actualidad para los bebés que sufren esta
condicion no hay intervenciones fetales que cambien el
prondstico, pues éste depende del compromiso visceraP.

El tratamiento del recién nacido es quirdrgico con €
objeto de corregir lasanomal ias gastrointestina es, genito-
urinarias y osteomusculares en los casos donde no exista
agenesiarena y € compromiso pulmonar no seaseverc’.
Esta entidad es generamente fatal, y solo se han descrito
4 casos vivos en aproximadamente 300 informados™1°.
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No sesabes este padecimiento eshereditario ni sehan
encontrado genes que selerelacionen. A pesar dequelos
informes de anomalias cromosdmicas son ocasionales,
siempre sedeberedlizar € cariotipo fetal, paradescartar-
las. El riesgo de recurrencia solo aumentaen familiascon
antecedentes de gemelos monocigoticos.

L os cuatro casos que constituyeron el foco epidémico
de sirenomelia aparecido en el HUV entre diciembre 9,
2004 y febrero 2, 2005 eran procedentes del oriente dela
ciudad de Cali, lo cua ameritarealizar estudiostendientes
aaclarar g existeun factor etiol 6gico de exposicion comun
gue se halle en el ambiente de esazonadelaciudad o s
las posibles causas de aparicion para cada uno de elos
fueron factores de exposicion individual a factores
teratogéni cos como diabetes, meta es pesados 0 consumo
de Cocal’na8-11,19,20.
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