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Resumen

La sirenomelia es una malformacién con-
génita y suele ser letal debido a malforma-
ciones asociadas, de etiologia desconocida
sin un patrén hereditario ni base genética
demostrada. Se produce por una alteracion
temprana en el desarrollo vascular y el grado
de defectos depende del momento en que
se produce el secuestro sanguineo durante
la embriogénesis. Se puede asociar a mal-
formaciones gastrointestinales, del aparato
urinario y dextrocardia. En la antigiiedad,
los nifos-sirena eran considerados “mons-
truos”, y como tales eran asesinados o es-
condidos por su familia. Actualmente este
tipo de malformacién es facilmente detecta-
ble a través de los exdmenes de laboratorio
y gabinete que en la actualidad se tiene. Se
presenta un caso. Se analizan las teorias que
hay acerca de su etiologia, la clasificacién y
embriogénesis .
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Summary

Sirenomelia is a congenital malformation
and is usually fatal because of associated
malformations of unknown etiology without
a hereditary pattern or proven genetic basis.
It is produced by an early alteration in vas-
cular development and the degree of defects
depends on when that blood was hijacked
during embryogenesis. Malformations may
be associated with gastrointestinal, urinary
tract and dextrocardia. In ancient siren-chil-
dren were considered “monsters”, and as
such were killed or hidden by her family.
Currently this type of malformation is easily
detectable by laboratory tests and Cabinet
who currently have. We present a case. It
discusses the theories that are about the
etiology, classification and embryogenesis.
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Introduccién
La Sirenomelia ha sido llamada también simpodia, simelia o feto si-
renoide, Por la fusién de los miembros inferiores, similar a la cola de
un pez, esta anomalia ha llamado la atencién desde la antigliedad.
Es posible que la leyenda de la sirenas, de la mitologia griega, que
eran mitad mujer, mitad pez, haya surgido de la observacion de
fetos sirenoides, los cuales fueron rodeados de toda clase de mitos,
supersticiones y fantasias. Pinturas pertenecientes a los siglos VI
y V, muestran ya figuras de sirenas (3). También se observan re-
presentaciones similares en leyendas hindues y durante el imperio
romano (Figura 1). La prevalencia de sirenomelia en la literatura,
varia desde 1 en 50,000 hasta 1 en 100,000 nacimientos. Se pre-
senta con mayor frecuencia en recién nacidos de sexo masculino, y
una relacién de 2.7 a 1, con respecto al sexo femenino. De 8% a 15
% de los casos informados son gemelos monocigoticos (2).

La sirenomelia es una enfermedad extremadamente rara. Se
produce por la fusiéon de los miembros inferiores secundaria a un
trastorno severo en el desarrollo del blastema caudal axial posterior
(en la cuarta semana de desarrollo embrionario - Figura 2), Los es-
bozos de los miembros inferiores aparecen a los 26 dias, a nivel de
las cuatro ultimas somitas lumbares y de las tres primeras somitas
sacras. La primera manifestacion del desarrollo de las extremidades
se encuentra a nivel del mesodermo lateral. La somatopleura de
este mesodermo se engrosa y sus células pierden sus conexiones
epiteliales y se transforman en una masa de mesénquima, sin que
la somatopleura pierda su continuidad. Las acumulaciones de me-
sénquima son continuas y se disponen a lo largo de todo el cuerpo,
ellas forman las llamadas crestas de Wolff. No obstante, solo en las
regiones donde se desarrollan las extremidades superiores e inferio-
res continlan engrosadas, crecen y se transforman en el esbozo del
miembro respectivo, Posiblemente debido a una alteracién vascular
de una rama de la arteria aorta abdominal. Se presenta de forma
aislada o asociada a trastornos renales, cardiovasculares, gastroin-
testinales, respiratorios, neurolégicos o genitales, formando parte
del sindrome de regresién caudal, sin un patrén hereditario ni base
genética demostrada (1-3) Esta insélita malformacién se define por
la fusion de las extremidades inferiores en mayor o menor gra-
do, remedando asi la figura de
un pez. Valorada hasta ahora
como la forma més severa de
la regresion caudal, algunos
autores tienden a considerarla
independiente al no demos-
trarse una causa comun entre
ambas.

Figura 1, En esta otra imagen observamos a Odiseo
pasando por la isla de las sirenas.
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Figura 2, Esquema que representa el inicio del desarrollo del Miembro
inferior. A: Engrosamiento de la Somatopleura y acumulacion de
mesénquima en el sitio de formacion del Miembro Inferior. B: Desarrollo
de la cresta Apical

Clasificacion

Numerosos autores han tratado de agru-
par los diferentes tipos de sirenomelia, pero
aun no se ha logrado obtener una clasifica-
cion que sea internacionalmente aceptada.
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Kampmeier refiere en su compendio, que
en el siglo XIX algunos autores simplemen-
te se refirieron a los vocablos: symelus,
uromelus y sirenomelus; pero otros usaron
la terminologia de simpus dipus, simpus
monopus y simpus apus, dependiendo si la
extremidad inferior terminaba en dos pies,
en un pie o en ninguno.

Aunque no se ha llegado atn a una cla-
sificacion del todo precisa algunos autores
han tratado de generalizar esta malforma-
cidén en sus clasificaciones, entre los mas
importantes podemos mencionar a: Duha-
mel realiz6 que una clasificacién de acuer-
do a la anatomia y patologia hallada en los
miembros inferiores. Segin la gravedad
de las anomalias, las agrupé en: A. formas
mas graves y B. formas menos graves (fi-
gura 3). Posteriormente, Stocker y Heifetz
en 1987 23, clasificaron la sirenomelia en
siete variantes, los cuales se resumen en el
Cuadro 1.
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Figura 3. Clasificacion de las Sirenomelia segiin la Gravedad de sus Anomalias
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Cuadro |

Clasificacion de Stocker y Helfetz

* Tipo I: Huesos de muslo y piernas presentes

* Tipo II: Fibula Unica
* Tipo Ill: Fibula ausente
* Tipo IV: Fémures parcialmente fusionados, fibulas fusionadas

* Tipo V: Fémures parcialmente fusionados

* Tipo VI: Fémur Unico tibia Gnica
* Tipo VII: Fémur Unico tibia ausente

Fibula = Peroné

Presentacion del caso

Se trata de un producto vivo que nace a las 19:45 Hrs en medio hospitalario, hijo
de madre de 20 afos de edad, producto de gesta I, con amenaza de aborto en el
2do trimestre, con control prenatal en 10 ocasiones. No se refieren otras patologias
agregadas durante el embarazo, en us de control se encuentra oligohidramnios, por
lo que se indica resolucién de embarazo. Se obtiene producto Unico, vivo, intrauter-
ino, por via abdominal. Sexo indefinido (figura 4), pretérmino de 31 semanas de
gestacion seglin Capurro, pesé 1000 gramos. Talla 34.5 cm, perimetro cefélico 27.5
cm, perimetro toracico 21 cm, perimetro abdominal 18.5 cm, Apgar 3/5. Silverman
- Anderson 4 a los 5 minutos. Placenta y liquido amniético, normales; cordén umbili-
cal grueso con dos arterias y una vena.

Figura 4. Producto con Sirenomelia. No se Observa genitales externos.
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Exploracién fisica del producto: Se en-
cuentra Implantacion baja de pabellones
auriculares con deformacién de los mismos
(figura 7), reflejo moro presente, coanas y
es6fago permeable, extremidades superio-
res anatdbmicamente integras, ausencia de
glandula mamaria y genitales externos, cor-
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dén umbilical de aspecto normal, fusion de
miembros inferiores con pies semicompletos
y ausencia de perforacién anal (Figura 5).

En la radiografia se observé ausencia de
peroné y alteraciones en huesos de los pies
(Figura 6) resto de exploracién fisica apa-
rentemente normal.

Figura 5. No se encuentra perforacion Anal

Figura 6
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También se encuentra hipoplasia pul-
monar, agenesia renal, que sumados a los
genitales ambiguos, atresia anal y sireno-
melia se llega a la conclusién de que se

Obregon-Mimbela J

dan medidas paliativas, posteriormente el
paciente presenta episodios de apnea y
taquicardia/bradicardia y cae en paro car-
diorespiratorio a las 22:35 Hrs, sufriendo

trata de

una secuencia de anomalias in- defuncion a esa misma hora.

compatibles con la vida, por lo que se le

Diagnéstico

El diagnostico prenatal de la sirenomelia es muy importante, ya que por
tratarse de un producto no viable, se podria plantear la interrupcién opor-
tuna del embarazo. El método utilizado para detectar este defecto en vida
intrauterina es el ultrasonido. Durante el primer trimestre del embarazo, el
feto esta rodeado de suficiente cantidad de liquido amniético que provie-
ne casi en su totalidad de los amnioblastos de la membrana amniética; por
esta razon se hace més facil la visualizacién de las alteraciones presentes.
Durante el final del segundo trimestre del embarazo y comienzos del ter-
cero, el oligohidramnios existente en la mayoria de los casos, puede en-
torpecer el diagnostico de la sirenomelia, asi como también la observacion
de las anomalias asociadas, como las del tubo neural, las cardiacas, las de
la parte caudal de la columna vertebral y las del seno urogenital.

El diagndstico de las caracteristicas esquelética de los sirenomelos es
mas facil realizarlo cuando existe un solo fémur y una sola tibia. Algunos
autores refieren que utilizando la ultrasonografia transvaginal a la octava
semana posmenstrual, pueden ser observados los miembros fetales. A la
novena semana posmenstrual ya se pueden identificar el hiimero y el fé-
mur, mientras que el radio, el cubito, la tibia y el peroné, sélo pueden ser
vistos a la décima semana. Sin embargo, se consigue poca bibliografia en
la que se indique el diagnoéstico de la displasia esquelética, observada por
ecosonografia en el primer trimestre del embarazo. Bronshtein y col, han
referido el mayor nimero de anomalias esqueléticas estudiadas a finales
del primero y comienzos del segundo trimestre del embarazo.

La utilizacién del Doppler a color ha permitido una mayor precisiéon en
el diagnostico de la sirenomelia y de las anomalias asociadas. Sepulveda y
col., utilizando este método identificaron en los casos de sirenomelia, una
gran arteria que emerge de la aorta abdominal, la cual cursa centralmente
hacia el cordéon umbilical, ésta corresponde a la persistencia de una arte-
ria vitelina. Este hallazgo puede ser considerado patognoménico para el
diagnéstico prenatal de la sirenomelia. La ultrasonografia transvaginal en
tercera dimension, al igual que la ultrasonografia 3D en movimiento, tam-
bién han sido utilizadas con éxito en el diagnostico de la sirenomelia. Estas
permiten corroborar las imagenes obtenidas con otros sonogramas y dan
informacion adicional sobre los movimientos fetales y en general, sobre la
condicion y desarrollo del feto (3-4).
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Formas mas graves: incluyen aquellos casos
en los cuales hay desde una fusién mem-
branosa de los miembros, hasta una fusion
total de los mismos, o reduccion en forma
de muidn y las severas malformaciones que
se asocian a la sirenomelia, tanto internas
como externas, hacen que generalmente
ésta sea incompatible con la vida.

Si bien es una anomalia poco frecuente,
cuyo mecanismo patogénico hasta el pre-
sente, no ha sido aclarado definitivamente
es importante tomar en consideracion las
diversas hipotesis emitidas al respecto, ya
que ellas pueden orientar sobre el origen
de cada una de las anomalias presentes en
los sirenomelos.

Es de suma importancia llegar a un diag-
nostico prenatal conciso y preciso ya que
de ello se toma el camino a seguir decidido
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por los padres en una situacion determi-
nada y asi evitar complicaciones mayores.
En la actualidad se tiene una amplia gama
de examenes por imagen como el doppler
a color que nos pueden orientar con gran
precision a la observacién de la anomalia
en etapas tempranas del desarrollo y asi
tomar una mejor decision. Cuando hay
ausencia de genitales externos, hace indis-
pensable que el sexo sea determinado por
el examen histolégico de las gbnadas,

A pesar de que los informes de anoma-
lias cromosdmicas son ocasionales, siempre
se debe realizar el cariotipo fetal, para des-
cartarlas, y sobre todo se hace necesario
realizar una historia clinica minuciosa y muy
completa, con el fin de conocer la posible
etiologia de esta patologia, y asi evitar el
riesgo que se repitan estas alteraciones en
nuevos embarazos.

Nuestro paciente de acuerdo con la clasificacién de la gravedad de sus anomalias
(Duhamel), lo clasificamos en: los més graves y a su vez subclasificado en sirena
sympodia o symelia: caracterizado porque los miembros aparentemente comple-
tos, estan incluidos dentro de una misma envoltura cutdnea, los pies presentan las
plantas hacia delante y estan fusionados. Y segtn Stocker y Heifetz en Tipo Il con

Fibula (Peroné) Ausente.
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