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Resumen

La sirenomelia constituye una anomalia congénita infrecuente, cuya caracteristica principal es la fusion de las extremidades inferiores;
la etiologia es aun desconocida, sin embargo existen varias teorias planteadas para determinar el origen de esta entidad rara. Es de
dificil diagndstico prenatal, ya que por lo general se asocia a oligoamnios. Las malformaciones asociadas son muy variables, pero por lo
general incompatibles con la vida, por lo tanto el pronéstico es sombrio. En el siguiente articulo se reporta un caso clinico de un recién
nacido con sirenomelia, en el Hospital Obrero N°2 de la Caja Nacional de Salud, que debido a la asociacion de agenesia renal bilateral,
presenta un mal pronéstico y fallece a las ocho horas de vida.
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Abstract

The sirenomelia is a rare congenital anomaly, whose main characteristic is the fusion of the lower extremities, the etiology is still unk-
nown, but there are several theories raised to determine the origin of this rare entity. Prenatal diagnosis is difficult, and usually is asso-
ciated with oligohydramnios. Associated malformations are highly variable, but usually incompatible with life, so the prognosis is poor.
The following article reports a case of a newborn with sirenomelia, Hospital Obrero N°2 de la Caja Nacional de Salud, that due to the

association of bilateral renal agenesis, has a poor prognosis and died within eight hours of life.

Keywords: sirenomelia, fusion of the lower extremities, renal agenesis.

La sirenomelia es una anomalia congénita que se caracteri-
za por la fusidn de las extremidades inferiores, siendo esta
la principal caracteristica, se asocia con frecuencia a agenesia
renal, ausencia del sacro, el recto y de la vejiga'.

Es también denominado sindrome de la sirena, secuencia
de sirenomelia'. Es una anomalia infrecuente cuya etiologia
no es bien conocida, a la que han propuesto varias teorias,
aunque no se piensa que sea hereditaria'.

A continuacion se reporta el caso de un recién nacido con
sirenomelia, donde posteriormente se realizard una revision
de la literatura.

Presentacion del caso

Gestante de 31 afios de edad, referida de un centro de pri-
mer nivel con los diagndsticos de embarazo de 36 semanas
de gestacidn, alto riesgo obstétrico, oligoamnios severo, fase
latente de trabajo de parto. La paciente refiere presentar dis-
minucién de movimientos fetales hace aproximadamente un
mes, sin evidencia de pérdidas transvaginales.

Entre los antecedentes de importancia, realiz6 sus contro-
les prenatales en el centro del que fue referida, G3P1A1CO0,
grupo sanguineo ORH+. Su primer embarazo término en
aborto espontaneo a las 5 semanas de gestacion, el otro emba-
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razo resulté de término con un parto eutdcico obteniéndose
producto de sexo femenino con un peso 3700 g, aparentemen-
te sana. No tenia antecedentes familiares de malformaciones
congénitas, no era consumidora de drogas y la exposicion al
alcohol era ocasional sin llegar a la embriaguez.

La paciente refiere que se le realizaron ecografias de con-
trol, sin embargo, se tuvo acceso a la ultima con la que fue
transferida, que indica: embarazo de 30 semanas con feto uni-
co vivo, cefalico con movimientos fetales presentes normales,
sin signos de malformaciones en el momento del examen, fre-
cuencia cardiaca fetal de 140 Ipm, oligoamnios severo, indice
de liquido amniético (ILA) de 6, placenta fundica en grado II
de maduracion.

Se le realiza una nueva ecografia en el servicio que repor-
ta una embarazo de 33 semanas, oligoamnios severo, arteria
umbilical tnica (figura 1) y poli malformacion fetal, puesto
que presenta: disgenesia de la corteza cerebral, agenesia del
cuerpo calloso (fig. 2), corazén con comunicacion interventri-
cular (CIV) subaértico pequefio (fig. 3 y 4), y Agenesia renal
bilateral (fig. 5).

La paciente se interna en fase latente de trabajo de parto, el
cual evoluciona favorablemente, asistiéndose un parto euto-
cico. Se obtiene un recién nacido de sexo indeterminado, con
multiples malformaciones congénitas, la de mayor relevancia
en su polo caudal, configurando un caso de «sirenomelia».
Nace con un peso de 1750 g, APGAR 5 al minuto y 6 a los cin-
co minutos, ausencia de liquido amniético, presentando un
alumbramiento espontaneo.

Ingresé a sala de neonatologia con signos de dificultad res-
piratoria. Al examen fisico destacé la presencia de implanta-
cién baja de ambas orejas, micrognatia, torax con retracciéon
subcostal, extremidades superiores sin alteraciones evidentes,
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Figura 1. Ecografia doppler color que revela a la arteria umbilical Unica
con un cordén de dos vasos.

extremidades inferiores presentan fusion tipo sirenomelia, en
cuya raiz del mismo no se observé la presencia de genitales
externos.

Se le realiza una ecografia transfontanelar que indica en
linea media: cuerpo calloso muy hipoplasico y discontinuo,
nucleos de la base presentes y distorsionados, cerebelo hipo-
plasico. Hemisferios laterales: ecoestructura cerebral homogé-
nea, circunvoluciones distorsionadas pequeiias, plexos coroi-
deos normales, concluyéndose que se trata de una disgenesia
encefalica.

También se le realiza una ecografia renal y de vias urinarias
donde se evidencia agenesia renal bilateral. Se le realiz6 una
radiografia de cuerpo entero (fig. 5, A y B ), donde se obser-
v6 una imagen sugerente de neumotorax en campo pulmonar
izquierdo, velamiento de campo pulmonar derecho, probable
hipoplasia pulmonar, silueta cardiaca con vértice dirigido ha-
cia campo pulmonar derecho (dextrocardia), escoliosis dor-
solumbar, agenesia de sacro, huesos iliacos hipoplasicos y en
miembro inferior resalta la imagen de fémur y tibia unicos.
Falleci6 a las ocho horas de vida.

Discusion
La incidencia de la sirenomelia es de 4/1000 abortos es-

CIV SUBAORTICA :.

agenesia de cuerpo callogo

Figura 2. Ecografia fetal donde se evidencia agenesia de Cuerpo Calloso.

pontaneos y 1/60 000 en recién nacidos vivos, con una predo-
minancia de 2,7:1 a favor del sexo masculino, existiendo una
asociacion con la diabetes, como en el resto de los sindromes
de regresion caudal. También es mds frecuente, de 100 a 150
veces, en gemelos monocigdticos y en mujeres expuestas a la
cocaina (18 veces mas frecuente)®.

La causa es todavia ampliamente debatida, existen varias
teorias propuestas para explicar esta anomalia, una plantea,
que es causada por afecciéon embrionaria de la regién caudal y
la otra por disrupcion vascular®?.

La primera teoria se ha atribuido a un déficit temprano del
blastema del eje caudal*’, donde no se forma suficiente meso-
dermo en la regién mas caudal del embrién lo que, dado que
este mesodermo contribuye a la formacién de las extremida-
des inferiores, el sistema urogenital(mesodermo intermedio)
y las vértebras lumbosacras, conlleva la aparicion de anorma-
lidades en estas estructuras®.

La segunda teoria sostiene que existe un compromiso de
la perfusién sanguinea en la region caudal del cuerpo, por la
obstrucciéon o anomalia del sistema vascular arterial corres-
pondiente, la presencia de una arteria vitelina persistente pro-
ducida por una alteracion en el desarrollo vascular temprano
(dia 22-23), provocaria que en lugar que la sangre regrese a la
placenta a través de las arterias umbilicales pares derivadas de

Figura 3. Se identifica CIV subadrtica. Al estudio doppler color en la eco-
cardiografia fetal.

Figura 4. Estudio ecocardiogréfico fetal que muestra CIV.
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Figura 5. Ecografia morfoldgica fetal donde se observa: fosa renal vacia,
con agenesia renal.

las arterias iliacas, retorne a la placenta afectando la perfusion
de las somitas inferiores®.

La caracteristica principal de esta patologia es la fusién de
los miembros inferiores, que puede variar. En la actualidad
se maneja la clasificacion de Stocker y Heifetz, que es la mas
detallada, agrupando estas variedades en 7 subtipos:

Tipo L: pares de fémur, tibia y peroné presentes;

Tipo II: peroné tnico fusionado;

Tipo III: ausencia de peroné

Tipo IV: fémures parcialmente fusionados con peroné ni
co

Tipo V: fémures parcialmente fusionados con peroné au
sente

Tipo VI: fémur y tibia Gnicos

Tipo VII: fémur tnico con ausencia de tibia y peroné®.

Segun esta clasificacion el caso nuestro correspondid a una
sirenomelia tipo VI, observandose en la placa de rayos x, la
presencia de fémur y tibia unicos.

En ocasiones se asocia a malformaciones como alteracio-
nes de las vértebras lumbares, agenesia del sacro, fusion de los
iliacos, agenesia renal, de uréteres, de vejiga y uretra. Las go-
nadas estan presentes, pero el resto de las estructuras genitales
raramente se observa, cuando hay génadas masculinas éstas se
encuentran generalmente asociadas a un patrén cromatinico
sexual femenino. La parte del cuerpo que se ubica por encima
del cordén umbilical generalmente se desarrolla normalmen-
te. La formacién de la aorta y de las arterias umbilicales estd
alterada y casi siempre existe una sola arteria umbilical. Ar-
teria umbilical inica se presenta en aproximadamente 1% de
todos los bebés que nacen vivos®®. Algunos pueden presentar
reduccion exagerada de la longitud de los miembros inferiores
fusionados, con un aspecto de muiién asociado a alteraciones
del desarrollo del tronco’.

Como hallazgos incidentales, pueden observarse anoma-
lias del tubo neural, cardiacas (dextrocardia, trasposicion de
los grandes vasos, una auricula y un ventriculo como el cora-
z6n primitivo)'® y gastrointestinales (ano imperforado, atresia
rectal o de colon)'. Se han referido casos con raquisquisis,
espina bifida, anencefalia, cebocefalia, holoprosencefalia alo-
bar, onfalocele, cloaca persistente, ectopia de suprarrenales,
agenesia del cuerpo calloso y exdnfalos’.

Figura 5. A Radiografia Proyeccion Antero-posterior. A Imagen sugerente
de neumotorax izquierdo, velamiento de campo pulmonar derecho, silue-
ta cardiaca con vértice dirigido hacia campo pulmonar derecho (dextro-
cardia), escoliosis dorsolumbar, agenesia de sacro, huesos iliacos hipopla-
sicos y fémur unico. B Radiografia Proyeccion Lateral: donde se identifica
huesos iliacos hipoplasicos, miembro inferior con fémur y tibia tnicos.

La mayoria se asocian a agenesia renal, que cursa con anu-
ria y en consecuencia, con oligohidramnios, ya que la orina
fetal forma parte del liquido amniético. De igual modo, hay
hipoplasia pulmonar, encontrdndose mayor alteraciéon en el
tejido alveolar que en el arbol bronquial. El aspecto facial es
muy caracteristico, recibe el nombre de facies de Potter, que se
caracteriza por nariz aplanada, barbilla retirada, espacio inter-
pupilar alto y orejas grandes de implantacion baja’.

Es posible su diagndstico durante el examen ecografico de
rutina durante el primer trimestre, y mejor atn si se realiza
una ecografia estructural precoz entre la semana 11 a 14 de
gestacion®, debido a que en este periodo el feto estd rodea-
do de suficiente cantidad de liquido amnidtico que proviene
casi en su totalidad de los amnioblastos de la membrana am-
nidtica’. A partir del segundo trimestre del embarazo por la
presencia de un oligoamnios severo secundario a la agenesia
renal, con la consiguiente limitacion del movimiento fetal y de
la visualizacion de las extremidades restringe la sensibilidad
dela ecografia en el diagndstico prenatal. Sélo en el 45% de los
casos publicados se hace el diagndstico prenatal®.

En el contexto de una agenesia renal bilateral con un oli-
goamnios severo y con la demostracién de una sola extremi-
dad inferior, puede permitirse el diagnostico prenatal®.

El Doppler color puede ser usado para identificar la presen-
cia de una arteria umbilical unica, la persistencia de la arteria
vitelina y la ausencia de las arterias renales y otras arterias, sa-
biendo que no es sencilla la exploracién. Hay que destacar que
la presencia de dos arterias umbilicales excluye el diagndstico
de sirenomelia®.

El uso de la ecografia tridimensional de tiempo real, 3D y
4D, y la resonancia magnética (RM), pueden complementar
los hallazgos ecograficos de la ecografia convencional bidi-
mensional. La ecografia tridimensional de tiempo real, 3D y 4
D, ofrece una mejor visualizacion de las anomalias esqueléti-
cas, de la superficie fetal y de los movimientos del feto®.

El principal diagnoéstico diferencial es con el Sindrome de
Regresion Caudal, que suele presentarse con deformidades
mas leves y un volumen normal de liquido amniético. Debi-
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do a la agenesia renal bilateral como ya mencionamos suelen
tener una facies de Potter. La fusion de las extremidades infe-
riores, en la sirenomelia, establece el diagnostico diferencial.
Otros trastornos que deberian descartarse son el sindrome de
Frase y la asociacion VATER®.

El pronostico, debido a la agenesia renal asociada y a sus
complicaciones, se trata de una anomalia congénita, incom-
patible con la vida'. Aunque existen casos de nifios que sobre-
vivieron a esta malformacion letal'.

En la actualidad para los bebés que sufren esta condiciéon
no hay intervenciones fetales que cambien el prondstico, pues

Sirenomelia

éste depende del compromiso visceral''. Los casos excepcio-
nales sin agenesia renal pueden sobrevivir',

El tratamiento del recién nacido es quirtrgico con el objeto
de corregir las anomalias gastrointestinales, genitourinarias y
osteomusculares en los casos donde no exista agenesia renal
y el compromiso pulmonar no sea severo. Esta entidad es ge-
neralmente fatal, y solo se han descrito cuatro casos vivos en
aproximadamente 300 informados’.
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