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Mielomeningocele y espectro
oculoauriculovertebral,
coincidencia de entidades en un
paciente

Myelomeningocele and oculo-auriculo-
vertebral spectrum, coincidental entities
in a patient

RESUMEN CLiNICO

Masculino, conocido al mes de vida, producto de la tercera
gesta de madre de 25 afos y padre de 26 afos, aparentemente
sanos y no consanguineos, originarios de medio rural. Ante-
cedente de mielomeningocele por parte de tia abuela y prima
por rama materna, ademas de polidactilia (en ambos pies) por
parte de prima paterna. Embarazo sin ingesta de 4cido félico,
control prenatal desde las 6 semanas de gestacion, amenaza de
aborto y cervicovaginitis a las 11 semanas tratada con 6vulos
no especificados; se realizaron 2 ultrasonografias normales y
una tercera a las 36 semanas con restriccion del crecimiento
intrauterino. El producto se obtuvo a término mediante cesarea
por falta de progresion del trabajo de parto: peso 2870 g, talla
47 cm, Apgar 8. Presentd llanto débil sin requerir maniobras
avanzadas de reanimacion y permanecio 3 dias en incubadora
con oxigeno indirecto.

Al nacer se detecté mielomeningocele lumbar y dismorfias facia-
les, por lo que fue referido para su atencién al Instituto Nacional
de Pediatria. En la exploracion fisica se encontré con peso y
talla por debajo del centil 5y con perimetro cefélico entre los
centiles 10 y 25. Sutura metdpica prominente, microsomia facial
izquierda, ptosis izquierda, microtia bilateral de predominio
izquierdo y con atresia de conducto auditivo izquierdo y apéndi-
ces bilaterales; paladar ojival, retrognatismo, cuello corto, térax
asimétrico por hipoplasia izquierda. Ruidos cardiacos audibles
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en hemitérax derecho, sin soplos; abdomen sin
megalias, testiculo derecho en bolsa escrotal,
izquierdo en tercio superior de canal inguinal,
dorso con escoliosis y mielomeningocele lumbar
no roto de 4.5 cm.

Fue valorado como externo por los servicios de
audiologia y oftalmologia; se corroboré atresia
de conducto auditivo izquierdo, ptosis mode-
rada y coloboma de nervio éptico y retina del
ojo derecho, asi como pardlisis facial izquierda.
Al mes y 13 dias se le ingres6 para correccion
quirdrgica.

El servicio de neurocirugia consigné defecto de
tubo neural abierto con epitelizacién de placoda,
no infectado, sin datos de hipertensién intracra-
neal, movilidad conservada de ambas piernas y
hemivértebra a nivel TT0-T11 por radiografias.
El servicio de cardiologia detecté, por medio
de ecocardiograma transtoracico: dextrocardia,
dextrodpex e hipoplasia de rama izquierda de
arteria pulmonar; sin contraindicar cirugia. Se
realizé valoracion preanestésica encontrando via
aérea dificil por apertura bucal minima, con ries-
go de requerir traqueostomia de urgencia y plan
de intubacion dirigida por broncoscopio. Al dia
siguiente de su ingreso present6 ingesta pobre,
somnolencia, abundantes secreciones y esterto-
res crepitantes finos en la region basal derecha.
Fue valorado por el servicio de infectologia
con el diagndstico de neumonia comunitaria,
por lo que se inici6 tratamiento con cefotaxima
(150 mg/kg/dia) y dicloxacilina (100 mg/kg/dia).
Por tal motivo la cirugia se suspendio.

Durante su ingreso el paciente fue valorado
también por los servicios de ortopedia, que no
encontraron datos clinicos de displasia de cade-
ra, y de genética, que consigné la probabilidad
diagnéstica de espectro facioauriculovertebral.
Se solicité ultrasonografia abdominal para des-
cartar isomerismo visceral (por la dextrocardia)
o defectos renales y radiografias de columna
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completa. Ademas, se consideré al paciente
candidato a cariotipo como externo.

A los 9 dias de su ingreso, y después de la
remision clinica de la neumonia, el servicio
de neurocirugia realizé plastia de mielome-
ningocele lumbar sin referir complicaciones,
aunque requirié traqueostomia con tubo Shiley
e intubacion. Se transfirié al paciente a terapia
intensiva para su recuperacion posquirirgica. En
este Gltimo servicio su evolucién inicial fue rela-
tivamente estable. Al dia siguiente, se refirieron
tiraje intercostal, hipoactividad y palidez, pulsos
y llenado capilar adecuado (con saturaciones
arriba de 98%), herida quirdrgica con gasto
hematico por drenado (sin datos de sangrado
activo), aunque se transfundié concentrado
eritrocitario por Hb de 9.2 y se continu6 cober-
tura antibidtica. Dos dias después de la cirugia
el paciente tuvo desaturacién hasta 89% por lo
que se realiz6 aspiracion de secreciones espesas.
Sin embargo, al terminar dicho procedimiento,
aumento la desaturacion y presento bradicardia;
se ventil6 con bolsa véalvula mascarilla a presio-
nes altas para una adecuada expansién del torax,
agregandose extrasistoles ventriculares y ausencia
de pulsos periféricos; por ello se inicié reanima-
cién cardiopulmonar. Durante la reanimacion se
detect6 y traté6 de manera urgente neumotérax
bilateral y hemotdrax derecho; no hubo respuesta.
Falleci6 después de 30 minutos de maniobras.

COMENTARIO CLINICO

Paciente que inici6 con la deteccion de mdltiples
dismorfias de presentacién congénita, por lo que
su abordaje clinico debe corresponder al de un
paciente con diagndstico provisional de sindro-
me dismorfolégico.' Dentro de los antecedentes
heredofamiliares se destacan los dos casos refe-
ridos con mielomeningocele por rama materna;
dentro de los perinatales, la falta de prevencion
de defectos del tubo neural mediante suplemen-
tacion de 4cido félico durante en el embarazo.
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Cabe mencionar que los pacientes con sindrome
dismorfolégico deben ser explorados de forma
minuciosa y sistemdtica en busca de dismorfias,
tanto menores como mayores, entendiendo a las
dismorfias mayores como aquellas que tienen
repercusion para la vida o la funcién del 6rgano
afectado, y a las menores como las que sélo tie-
nen repercusion estética pero que, sin embargo,
pueden tener utilidad diagndstica.?

A la exploracién, las dismorfias mayores identifi-
cadas fueron: microtia atresia izquierda, paralisis
facial izquierda, retrognatismo con limitacién a
la apertura bucal y mielomeningocele. Las dis-
morfias menores fueron mds numerosas: sutura
metdpica prominente, microsomia hemifacial,
apéndices preauriculares, ptosis, paladar alto y
cuello corto.

La evaluacion por medio de estudios de labora-
torio y gabinete, ademds de confirmar defectos
sospechados por clinica, sirven para descartar
otras dismorfias que no siempre son detectables
en el examen fisico inicial.? En este caso se de-
tectaron: coloboma de nervio éptico y retina,
dextrocardia con hipoplasia de la rama pulmonar
izquierda y hemivértebras a nivel toracico, las
cuales corresponden a defectos mayores. De las
diferentes dismorfias detectadas, se considerd
que las mas utiles para integrar diagnéstico por
su especificidad son la microsomia hemifacial
con paralisis del nervio facial y la microtia atresia
con apéndices preauriculares, que corresponden
a defectos del primero y segundo arcos bran-
quiales. La entidad especifica mds reconocida,
que incluye defectos de los primero y segundo
arcos branquiales, es el espectro oculoauricu-
lovertebral, también conocido como espectro
facioauriculovertebral o sindrome de Goldenhar
cuando incluye quiste dermoide epibulbar.?® El
concepto de espectro implica una presentacién
muy variable entre afectados, tanto en grave-
dad de las dismorfias de primero y segundo
arco branquial, como en la presentacion o no
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de otras dismorfias agregadas. En este punto
se consideré que el diagndstico de espectro
oculoauriculovertebral explicaba varios de los
otros defectos detectados: el coloboma ocular,
las hemivértebras y la cardiopatia congénita. No
es infrecuente encontrar estos defectos; en una
serie grande de pacientes con espectro oculoau-
riculovertebral las anomalias vertebrales fueron
detectadas en 70% de los casos y las alteraciones
cardiacas en 39%.* Aunque el principal defecto
ocular son los dermoides epibulbares también
son reconocidos la microftalmia y el coloboma
de retina como parte de esta entidad.> Ademads,
se descartaron los diagnosticos diferenciales
del espectro oculoauriculovertebral tales como
Treacher-Collins (que incluye afeccion facial
simétrica, con hipoplasia malar y coloboma
de pérpado inferior), Townes-Brocks (incluye
anomalias del pulgar y defectos anales), bran-
quiootorrenal (con quistes branquiales y que no
incluye cardiopatia congénita) y Vacter (que no
presenta defectos de primero y segundo arcos).

Por otro lado, los defectos del tubo neural, tales
como el mielomeningocele, no se han asociado
con el espectro oculoauriculovertebral. Aunque
existe al menos un reporte de un caso con espec-
tro oculoauriculovertebral y encefalocele, estos
hallazgos pueden ser coincidencia.® La presen-
tacion independiente del mielomeningocele se
apoy6, en nuestro paciente, en los anteceden-
tes de otros familiares afectados y la falta de
prevencion con acido félico. Los antecedentes
muestran una fuerte predisposicion familiar para
los defectos del tubo neural y la falta de comple-
mentacion con dcido félico durante el embarazo
es el factor ambiental adverso mas reconocido
entre las multiples causas de dichos defectos. La
etiologia del espectro oculoauriculovertebral es
mas heterogénea, la mayoria de los casos son
esporadicos y se deben a una causa vascular
disruptiva; sin embargo, también se han descrito
reportes de casos con exposicion a teratégenos
(como diabetes gestacional, acido retinoico,
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primidona, talidomida) y otros con aberraciones
cromosoémicas diversas, entre las cuales destaca
la delecién 14q, que incluye el gen HFM, pro-
puesto como responsable de algunos casos.”
No obstante, en una serie de 86 pacientes con
espectro oculoauriculovertebral y estudiados
mediante hibridacion genémica comparativa en
microarreglos (array-CGH), sélo se detect6 un
caso con delecién 14q32.% Finalmente, la parti-
cipacion tanto genética como ambiental en estos
casos, hace plausible la etiologia multifactorial
en algunos pacientes.

A pesar de lo mencionado, el estudio de ca-
riotipo no se indica de rutina en los pacientes
con espectro oculoauriculovertebral debido a
que los casos con etiologia cromosémica son
muy poco frecuentes y, habitualmente, tienen
retraso psicomotor y otros hallazgos atipicos.?
Debido al mielomeningocele, el paciente si tenia
indicacion de cariotipo; desafortunadamente, el
estudio no se pudo realizar por su fallecimiento.

El mielomeningocele tuvo un diagndstico tardio
ya que no pudo detectarse prenatalmente por
medio de los ultrasonidos, por lo que la cesarea
no fue programada. La cirugia para cerrar el
mielomeningocele debe realizarse de manera
ideal antes de las 72 horas debido a que el cierre
temprano se asocia con un mejor prondstico
funcional.® En este caso se difirié un poco debido
a que el mielomeningocele no estaba roto y se
queria tener la oportunidad de una valoracién
cardiolégica y preanestésica adecuada. Sin
embargo, el paciente presentd diversos facto-
res de riesgo para una evolucion desfavorable,
destacando la via aérea dificil y el cuello corto,
que limitaba mds la apertura bucal y que, junto
con el antecedente de neumonia, seguramente
contribuyeron a la necesidad de traqueostomia
e intubacion.

No se puede descartar alguna otra malforma-
cién interna no detectada, como una hipoplasia
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pulmonar que pudiera haber contribuido al
desenlace. El neumotérax se originé durante la
reanimacion cardiopulmonar, condicionado,
probablemente, por barotrauma al no detectar
mejoria en la funcion ventilatoria.

Hallazgos anatomopatolégicos

Se practico la autopsia horas después del falleci-
miento del paciente y se encontraron asimetria
facial, ausencia de meato auditivo externo del
oido izquierdo, apéndices preauriculares, pala-
dar ojival, micro- y retrognatismo de predominio
izquierdo, cuello corto (Figura 1), criptorquidia
izquierda, pie equino varo, defecto de vértebras
y cicatriz en region lumbar de aproximadamente
3.5 cm de longitud, posterior a la cirugia de repa-
racion del mielomeningocele (Figura 2). Ademas
de los defectos del tubo neural, los hallazgos
externos se consideraron compatibles con el
diagnéstico de espectro oculoauriculovertebral.

En la inspeccién macroscopica de los érganos
se encontré dextrodpex con hipoplasia de la
rama izquierda de la arteria pulmonar, agenesia
del I6bulo inferior del pulmén izquierdo con
isomerismo bronquial, agenesia de cuerpoy cola

Figura 1. Cuello corto, apéndices auriculares,
micro- y retrognatismo de lado izquierdo, boca
amplia, asi como ausencia de meato auditivo
externo del oido izquierdo.
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Figura 2. Mielomeningocele reparado.

de pancreas, micropoligiria y microgastria. Asi
mismo, se observé enfisema subcutaneo en las
regiones de cuello y térax.

Los hallazgos en el examen microscépico de los
pulmones fueron: neumonia de focos mdltiples y
trombos recientes de fibrina en vasos de pequeno
calibre (Figuras 3 y 4).

Como se mencion6 previamente, el espectro
oculoauriculovertebral tiene causas hetero-
géneas, en algunos casos es consecuencia de
teratégenos y de desérdenes cromosémicos;'”
otros tienen una causa disruptiva vascular que
se ha demostrado parcialmente en modelos ani-
males por disrupcién de flujo sanguineo de la
arteria estapedia embrionaria, lo que resultaen la
destruccion de diferentes tejidos en las regiones
del oido y de la mandibula." Por lo anterior, no

Figura 4. Trombo reciente en un vaso pulmonar.

podemos descartar que una disrupcion adicional
de flujo sanguineo hacia otros érganos pudiera
contribuir a algunos de los hallazgos adicionales
en la autopsia, tales como la agenesia del [6bulo
inferior del pulmon izquierdo y las agenesias del
cuerpo y la cola del pancreas.
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El fallecimiento del paciente se consideré como
causa directa de la neumonia bilateral de focos
miltiples y de la trombosis de vasos pulmona-
res de pequefio calibre, aunados a un enfisema
subcutdneo secundario a la traqueostomia, lo
que comprometié la funcion ventilatoria. Las
multiples alteraciones morfoldgicas descritas,
incluyendo la cardiopatia congénita, no brinda-
ban un mal pronéstico para la vida a corto plazo.

COMENTARIO FINAL

Los defectos de tubo neural tienen gran im-
portancia tanto por su frecuencia como por su
morbilidad asociada y, aunque se ha demostra-
do un descenso significativo de estos defectos
después de la fortificacién con acido félico y
la promocion de su uso antes del nacimiento,
gran parte de la poblacién ain desconoce o no
aplica esta medida de prevencion,' tal como se
ilustra en este caso.

Cabe destacar que el riesgo de recurrencia del
mielomeningocele se ha calculado aproxima-
damente en 4%," y que la dosis diaria de acido
félico indicada para evitarla es 10 veces mayor
que la indicada para la poblacién general; in-
formacion que se brindé a la familia.

Por otro lado, los hallazgos anatomopatolégicos
descritos no pudieron integrar el diagnéstico de
otra entidad diferente al espectro oculoauricu-
lovertebral, aunque apoyan una presentacion
atipica del mismo ya que los defectos pulmo-
nares y pancredticos han sido muy raramente
descritos en esta entidad.'*' La microgastria
es un defecto muy poco comin de causa des-
conocida, que habitualmente es aislada o se
presenta asociada con defectos de reduccion de
extremidades'® (que no se presentaron en nuestro
paciente). Finalmente, consideramos que las
descripciones de nuevos casos atipicos pudieran
apoyar o descartar la asociacion de estos hallaz-
gos con el espectro oculoauriculovertebral; asi
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mismo, seria valiosa la aplicacién de estudios
moleculares de extensién en estos casos, tales
como array-CGH o secuenciacién exémica, con
el fin de esclarecer su causa.
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ASOCIACION MEXICANA DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON IAP
La Asociacién Mexicana de la Enfermedad de Huntington (AMEH) es la
primera y Unica institucién que brinda apoyo y asistencia a pacientes y
familiares que viven con este padecimiento.
;Sabe qué servicios asistenciales brinda la AMEH?
Una enfermedad  *Terapia ocupacional *Fisioterapia *Psicoterapia
del cuerpoy de  *Terapia de lenguaje *Terapia musical *Terapia espiritual
la mente *Servicio médico *Terapia de yoga *Cuidador
* Alimentacion a los que asistan a terapias a la AMEH
* Distribucion de medicamentos, pafiales y suplementos alimenticios
* Apoyo con equipo (camas de hospital, colchones de agua, etc.)
* Informacion, orientacion y apoyo psicolégico sobre la enfermedad de Huntington
* Ayuda con pasajes para asistir a terapias en la Asociacion
* Entrega de una despensa mensual por paciente
Informes:
Tesoreros 97 esquina Cuauhtémoc,
Col. Toriello Guerra, Del. Tlalpan, CP 14050
Tel.: (55) 5424-3325. Fax: (55) 5424-3189
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