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Sirenomelia: reporte de un caso

Christian Emmanuel Rodriguez-Partida'@, Ivan Israel Gutiérrez-Gomez'P

Resumen

La sirenomelia es una anomalia congénita rara, caracteri-
zada por la fusion de las extremidades inferiores y multiples
anormalidades viscerales. Habitualmente tiene un pronds-
tico letal por la gravedad de las anormalidades asociadas.
En este trabajo se presenta el caso de una paciente de 26
afios, secundigesta y sin comorbilidades asociadas, que
ingreso al servicio de Urgencias por un embarazo de 26
semanas y anhidramnios, posteriormente se le realizé un
ultrasonido en el servicio de Medicina Materno Fetal en don-
de se realizé el diagndstico de sirenomelia. Se decidi6 la
interrupcion del embarazo por el mal prondéstico.

Abstract

Sirenomelia is a rare congenital anomaly characterized by
fusion of the lower extremities and multiple visceral abnor-
malities. It usually has a lethal prognosis due to the seve-
rity of the associated abnormalities. We present the case
of a 26-year-old female patient, in her second pregnancy
without associated comorbidities, who was admitted to the
Emergency department due to a 26-week pregnancy and
anhydramnios. She subsequently underwent an ultrasound
in the Maternal Fetal Medicine service, who performed the
Sirenomelia diagnosis. It was decided to terminate the preg-
nancy due to the poor prognosis.
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Introduccion

La sirenomelia es una anomalia congénita rara, cuya
caracteristica mas llamativa es la fusion de las extremida-
des inferiores, acompafiada de la presencia de anormalida-
des urogenitales severas.! La incidencia de la sirenomelia
se ha reportado de 0.01-0.16/10,000 nacidos vivos con un
ratio hombre/mujer de 3:1.2 La sirenomelia fue descrita por
primera vez en 1542 por Rocheus.? Los factores de riesgo
asociados son: la diabetes gestacional, el uso de tabaco, la
exposicion a acido retinoico y a metales pesados. La sire-
nomelia habitualmente es incompatible con la vida por las
severas anormalidades viscerales.*

Caso clinico

Paciente femenina de 26 afios, secundigesta y con ante-
cedente de aborto previo. Ingresé al servicio de Urgencias
con un embarazo de 26 semanas de gestacion datado por
ultrasonido realizado en el primer trimestre por un médico
ultrasonografista, y con sospecha de anhidramnios por ras-
treo ultrasonografico realizado por un meédico particular.
Niega otras comorbilidades asociadas. A la exploracion
fisica presentaba signos de Valsalva y Tarnier negativos
y posterior a la realizacion de una especuloscopia no se
visualizé liquido en fondos de saco, por lo que se le realizd
una cristalografia la cual fue reportada como negativa. Se
le solicitd ultrasonido al servicio de Medicina Materno Fetal,
el cual reportd ausencia de liquido amniético, feto morfolé-
gicamente con dolicocefalia y térax de aspecto restrictivo.
Se observo Unicamente una arteria umbilical. No se logra-
ron visualizar las pelvis renales, arterias renales ni vejiga
(figura 1). A nivel lumbar se observo la columna vertebral
con escoliosis y la presencia de un defecto de tubo neural
de tipo espina bifida, no se logré visualizar el hueso sacro
(figura 2). Solo fue posible visualizar un fémur, no se pudo
evaluar el resto de la extremidad inferior y tampoco se logro
visualizar la otra extremidad inferior.

Por el diagndstico de anhidramnios y las multiples mal-
formaciones fetales se decidi6 la interrupcion de la gesta-
cién. Se obtuvo un recién nacido muerto, con un peso de
730 gramos, talla de 26 centimetros, no se observaron geni-
tales externos ni ano, con presencia de pelvis dismorfica y
fusién de las extremidades inferiores (figura 3). La paciente
evolucioné favorablemente posterior a la induccion de tra-
bajo de parto y fue egresada a su domicilio.

Discusion

La sirenomelia presenta habitualmente arteria umbilical
Unica, la cual puede explicar la patogenésis del sindrome.

http://revistamedica.imss.gob.mx/

Figura 1 Corte coronal abdominopélvico donde no se logran obser-
var las arterias renales a la aplicacién de Power Doppler

Figura 2 Reconstruccién 3D de la columna vertebral fetal donde se
evidencia la presencia de escoliosis

Figura 3 Recién nacido de 26 semanas con sirenomelia, es posible
observar la fusion de las extremidades inferiores
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La presencia de un vaso prominente proveniente de la aorta
abdominal, por debajo del nivel de la arteria mesentérica y
la arteria celiaca, causa un secuestro del flujo sanguineo,
provocando una disminucion del flujo por debajo de este
nivel. La disminucién del flujo sanguineo tiene por con-
secuencias: alteraciones de las extremidades inferiores y
alteraciones en el desarrollo genitourinario y gastrointesti-
nal, caracteristicas de esta patologia. Esta teoria también
parece explicar la fisiopatologia de otros padecimientos,
como el complejo OEIS, el complejo Limb-Body Wall y la
asociacién VACTERL.®

Se han descrito alteraciones en algunos genes que
estan relacionados con la sirenomelia, como lo son: Tsg,
BMPy EMT, ademas de la traslocacion balanceada del cro-
mosoma 16 y el mosaicismo triploide.57-8

En la literatura se ha reportado que la diabetes gestacio-
nal, el uso de tabaco, el acido retinoico y la edad materna en
los extremos de la vida, son factores de riesgo asociados a
la sirenomelia, sin embargo, la paciente de este caso clinico
no tenia ninguln factor asociado a la patologia.*®

La clasificacion mas aceptada de la sirenomelia es la rea-
lizada por Stocker y Heifetz, en la cual la definieron 7 tipos,
que describen la presencia, ausencia o fusion de los huesos
de las extremidades inferiores (cuadro 1).'° Sin embargo, en
el caso presentado no se realizé una radiografia posterior al
nacimiento del feto, y la exploracion ultrasonografica previa-
mente realizada por la via abdominal fue muy complicada
por la presencia de anhidramnios y que el feto mantenia una
presentacion pélvica, por lo que se requirio complementar la
evaluacion con la via vaginal para poder visualizar un fémur,
sin lograr observar alguna otra estructura 6sea de las extre-
midades inferiores, por lo que se sospecha que el caso era
tipo VI o VII.

El diagndstico de la sirenomelia es faciimente detectable
desde el primer trimestre.'"12 Se han reportado casos diag-
nosticados a partir de las 9 semanas.'® Sin embargo, en el
caso presentado no se realizé el diagndstico en el primer
trimestre a pesar de contar con un estudio elaborado en la
semana 12 de gestacion por un médico general con adies-
tramiento en ultrasonido. Esta situacion recalca la importan-

Cuadro | Clasificacion de Stocker y Heifetz

Tipo | Huesos del muslo y piernas presentes

Tipo Il Fibula unica

Tipo Il Fibula ausente

Tipo IV Fémures parcialmente fusionados, fibulas fusionadas
Tipo V Fémures parcialmente fusionados

Tipo VI Fémur unico, tibia unica

Tipo VIl Fémur unico, tibia ausente

Rev Med Inst Mex Seguro Soc. 2024;62(6):e5979

cia de que los tamizajes del primer trimestre sean realizados
por un especialista con el entrenamiento adecuado.

La caracteristica mas evidente de la sirenomelia es la
fusion de las extremidades inferiores. Este sindrome tam-
bién se caracteriza por otras alteraciones urogenitales,
como la agenesia renal, el rindn en herradura y la agene-
sia uterina. Se puede observar, ademas, arteria umbilical
unica, ano imperforado, defectos en los huesos pélvicos y
defectos en la médula espinal. Se ha descrito que, aproxi-
madamente, el 10% de los casos con sirenomelia presen-
tan defectos del tubo neural.' En el caso presentado se
visualizé un defecto del tubo neural de tipo espina bifida,
acompafado de escoliosis y la agenesia del sacro. Ade-
mas de observar la fusion de los miembros inferiores se
sospechd de agenesia renal, por no lograr localizar las pel-
vis renales ni la vasculatura renal por medio de la utiliza-
cion de ultrasonido Doppler color.

Existen autores, como Duhamel, que plantean que el sin-
drome de regresién caudal tiene un espectro de gravedad,
en cuyo extremo mas grave se encuentra la sirenomelia;
sin embargo, otros autores consideran que la sirenomelia
es una entidad distinta, ya que rara vez se asocia a dia-
betes materna, la cual es una caracteristica frecuente en
el sindrome de regresion caudal.'® Zaw et al. propusieron
algunas caracteristicas para poder diferenciar entre ambas
entidades (cuadro 11).'® La paciente del caso clinico no pre-
sentaba comorbilidades asociadas y cumplia con las carac-
teristicas para sirenomelia propuestas por Zaw et al.

Se ha descrito la presencia de sirenomelia en embara-
zos multiples, siendo de 100 a 150 veces mas frecuente en
embarazos monocoriales que en los dicoriales. Habitual-
mente si el otro gemelo no presenta alteraciones casi siem-
pre tendra buen pronostico."”

La presencia de oligohidramnios y anhidramnios es fre-
cuente en la sirenomelia, tipicamente se observan después
de la semana 16 de gestacion, y estan directamente vin-
culados a la agenesia o disgenesia renal. Normalmente,
antes de esa semana, el liquido amnidtico es producido por
las membranas amnioticas; no obstante, existen informes
de casos de sirenomelia con una disminucion del liquido
amniético desde el primer trimestre.'8

El prondstico de la sirenomelia habitualmente es fatal, ya
que usualmente la letalidad del sindrome es debida por la
agenesia o disgenesia renal.'® Se han descrito pocos casos
de supervivencia, sin embargo, dependen de la presencia de
un rifidn funcional y de la severidad de otras alteraciones que
presente el paciente.2’ Unicamente existen 6 casos reporta-
dos de supervivencia, los cuales han requerido la derivacion
de la via urinaria, la colocacién de estomas intestinales e,
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Cuadro Il Diferencias entre sindrome de regresién caudal y sirenomelia’®

Caracteristica

Sirenomelia

Arteria umbilical Dos
Extremidades inferiores Dos, hipoplasicas
Anomalias renales No letales

Ano Imperforado o normal

Liquido amnidtico Normal o aumentado

inclusive, ha sido posible realizar también la separacion de
las extremidades, pero sin lograr la deambulacion.?!

Conclusiones

La sirenomelia es una anomalia fetal rara y de mal pro-
noéstico, caracterizada principalmente por la fusién de las
extremidades inferiores y alteraciones genitourinarias. Los
defectos del tubo neural también pueden estar presentes
hasta en el 10% de los casos. La disminucion del liquido

Sindrome de regresion caudal

Una

Una o extremidades fusionadas
Agenesia o disgenesia

Ausente

Reducido

amnidtico es un hallazgo frecuente en relacion con la agene-
sia o displasia renal que acompafian al sindrome. Es posible
realizar el diagndstico desde el primer trimestre, y se debe
de ofrecer la terminacién del embarazo por el mal pronéstico.

Declaracion de conflicto de interés: los autores han completado y
enviado la forma traducida al espafiol de la declaraciéon de conflic-
tos potenciales de interés del Comité Internacional de Editores de
Revistas Médicas, y no fue reportado alguno que tuviera relacion
con este articulo.
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