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REGLAS PARA PUBLICACION

La revista aceptara material original para su publicacion en el campo rela-
cionado a la ecografia. La revista publicara:

1. Articulos originales completos, ya sean prospectivos, experimentales o
retrospectivos.

2. Informes de casos de gran interés siempre que estén bien documentados
clinicamente y en laboratorio.

3. Ediciones especiales con anales, colecciones de trabajos presentados en
congresos brasilefios patrocinados por la SBUS y suplementos con trabajos
volcados sobre un tema de gran interés.

4. Articulos de revision, incluidos metandlisis y comentarios editoriales,
mediante invitacion, cuando sean solicitados a miembros del consejo editorial.

PROCESAMIENTO

Todo el material enviado sera analizado por el Comité Editorial de la revis-
ta compuesto por: editores de la revista y el periddico, consejo editorial, edito-
res asociado, colaboradores y adjuntos; quedando prohibida la identificacién
a los revisores de los autores o el servicio donde se desarrollaron los trabajos,
asi como los revisores no seran identificados por los autores, excepto cuando
ellos lo soliciten. Una vez recibidos, los articulos seran fechados y codificados
y sus autores seran notificados de la entrega. Los articulos que no cumplan con
los estandares editoriales seran rechazados en esta etapa. Aquellos que estén de
acuerdo seran enviados a dos revisores designados por el Editor. Los autores
seran informados de la aceptacion y de cualquier modificacién eventualmen-
te sugerida por el Comité Editorial. Cuando se soliciten modificaciones, los
autores deberan devolver el trabajo corregido dentro de los 15 dias, debiendo
justificar si alguna sugerencia no fuere aceptada.

DERECHOS DE AUTOR (COPYRIGHT)

Es una condicion de publicacién en la que los autores transfieren los de-
rechos de autor de sus articulos a la Sociedade Brasileira de Ultrassonografia
(Sociedad Brasilefia de Ultrasonografia - SBUS). La transferencia de derechos
de autor a la revista no afecta los derechos de patente o los acuerdos rela-
cionados a los autores. Se pueden reproducir figuras, fotos o tablas de otras
publicaciones, siempre que estén autorizados por el propietario. El material
publicado se convierte en propiedad de SBUS, pudiendo reproducirse con su
consentimiento.

ASPECTOS ETICOS

El Comité Editorial sigue los principios de la Declaracion de Helsinki y
recomendamos que los autores de los articulos enviados obedezcan a la co-
mision ética y cumplan los requisitos legales y reglamentarios para experi-
mentos en seres humanos con drogas, incluido el consentimiento informado,
de acuerdo con los procedimientos necesarios en su institucion o pais. Toda
la informacion del paciente debe ser anoénima, en particular, se debe verificar
que el nimero de identificacion y el nombre del paciente fueron retirados de
las fotos del ultrasonido. Para més detalles, acceda al sitio web de la comision
de ética e investigacion (http://www.datasus. gov.br/conselho/comissoes/ética/
conep.htm).

AUTORIDAD Y RESPONSABILIDAD

El contenido intelectual de los trabajos es responsabilidad exclusiva de
los autores. El Comité Editorial no asumird ninguna responsabilidad por las
opiniones o declaraciones de los autores. El Comité Editorial hara todo lo
posible para evitar datos incorrectos o inexactos. El nimero de autores debe
limitarse a seis.

SUMISION DE ARTICULOS

Los autores enviaran copias junto con grupos de figuras, fotos o tablas y
guardaran una copia para referencia. El texto debe identificar a un autor como
corresponsal donde se enviaran las notificaciones de la revista. Debe contener
nombre completo, institucién, unidad, departamento, ciudad, estado, pais, en-
lace a CV Lattes, nimero ORCID de todos los autores y direcciéon completa,
teléfono y correo electronico del responsable de la obra. La ausencia de uno o
mas datos implicard el rechazo previo del trabajo por parte del Comité Edito-
rial de la RBUS. Los trabajos deben enviarse a sbus@sbus.org.br o a

hevertonpettersen@gmail.com.

PRESENTACION

Los articulos deben estar mecanografiados a doble espacio y deben con-
tener los siguientes temas: titulo (portugués e inglés), resumen (portugués e
inglés), introduccién, métodos, resultados, discusion, conclusion, agradeci-
mientos y referencias. Cada tema debe comenzar en una nueva pagina. Los
informes de casos deben estructurarse en: resumen, introduccion, relato de
caso, discusion, conclusion y referencias. La primera pagina debe incluir: ti-
tulo, nombre y apellido de los autores (maximo 6 (seis) autores por articulo) y
su afiliacion, titulos (no mas de 20 letras), palabras clave (5-8) y direccién de
correo electronico. La segunda pagina debe contener el titulo del manuscrito
en el encabezado y se debe tener cuidado en el resto del texto para que el ser-
vicio o los autores no puedan ser identificados (suprimidos).

RESUMEN

El resumen de los articulos originales debe dividirse en apartados que con-
tengan informacién que permita al lector tener una idea general del articulo,
dividiéndose en los siguientes temas: objetivos, métodos, resultados y conclu-
siones. No debe exceder las 250 palabras. El resumen de los informes de casos
debe estar en un solo parrafo. Se debe proporcionar una version en inglés del
resumen y las palabras clave.

ESTILO

Las abreviaturas deben estar en mayusculas y no utilizar un punto después
de las letras, por ejemplo: US Y no US.. Los andlisis estadisticos deben ser
pormenorizados en el tema referente a los métodos. No se permitiran pies
de pagina, excepto en las tablas. El Comité Editorial se reserva el derecho de
modificar los manuscritos cuando sea necesario para adaptarlos al estilo bi-
bliografico de la revista.

LITERATURA CITADA

Las referencias deben numerarse consecutivamente a medida que aparecen
en el texto y luego en figuras y tablas si es necesario, citadas en numeros so-
brescritos, por ejemplo: “El trabajo reciente sobre el efecto del ultrasonido 22
muestra que...” Todas las referencias deben citarse al final del articulo siguien-
do la siguiente informacion:

1. et al. no es utilizado. Todos los autores del articulo deben ser citados.

2. Las abreviaturas de revistas médicas deben seguir el formato Index Me-
ddicus.

3. Las obras no publicadas, los articulos en preparacién o las comunica-
ciones personales no deben usarse como referencias. Cuando absolutamente
necesarias, solo deben ser citadas en el texto.

4. No utilizar articulos que sean dificiles o restringidos para los lectores,
seleccionando los mas relevantes o recientes. En los articulos originales, el nd-
mero de referencia debe limitarse a 25 y los casos clinicos y cartas a 10.

5. La exactitud de los datos de referencia es responsabilidad de los autores.

Las referencias deben seguir el estilo de Vancouver como en los ejemplos
a continuacion:

Articulos de periédicos: Cook CM, Ellwood DA. A longitudinal study of
the cervix in pregnancy using transvaginal ultrasound. Br ] Obstet Gynaecol
1966; 103:16-8.

In press: Wyon DP. Thermal comfort during surgical operations. ] Hyg
Camb 20-;in press (colocar el ano actual).

Articulo en libro editado: Speroft L, Glass RH, Kase NG. In Mitchell C, ed.
Clinical Gynecologic

Endocrinology and Infertility. Baltimore, USA: Willliams & Wilkins,
1994:1-967.
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MENSAJE

TRABAJO JUICIOSO

Con gran alegria y después de un cuidadoso trabajo, presentamos a nuestros lectores la segunda edicién 2024
de la Revista Brasileira de Ultrassonografia (RBUS), Revista Azul. Una vez mas, creemos haber logrado el objetivo
de contribuir significativamente para la divulgacion cientifica y la actualizacién continua de los ecografistas
brasilefios, lo que se refleja directamente en el logro de una atencién mas humanizada y de calidad brindada a
nuestros pacientes.

Le invitamos a usted, ecografista y entusiasta de la ciencia, a acompafarnos en este viaje hacia el conocimiento
y avance de la ecografia en Brasil. jEl futuro de la Ultrasonografia depende de cada uno de nosotros!

ANTONIO GADELHA DA COSTA
HEVERTON PETTERSEN PEDRO PIRES FERREIRA NETO

WALDEMAR NAVES DO AMARAL PresiDenTE DA SBUS

Epitor-CHEFe
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ARTICULO ORIGINAL

DESENTRANANDO LA DISGENESIA GONADAL
MIXTA: DESAFIOS DEL DIAGNOSTICO PRENATAL Y
MANEJO CLINICO

EDUARDO DE FREITAS KELSCH ', MIRIAN FRANCINE FAVERO ', THIAGO MENEZES CEZAR ", ISABELLA KAPCZINSKI MULLER ",
JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES % RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA'"

RESUMEN

OBJETIVO: El objetivo de este estudio es reportar un caso de disgenesia gonadal mixta (DGM) diagnosticada durante la gestacion, destacando la
importancia del diagnéstico prenatal, manejo clinico y asesoramiento genético.

REPORTE DE CASO: La paciente era una mujer de 20 aiios remitida debido a una ecografia fetal que mostraba anomalias renales. En la ecografia
realizada a las 30 semanas de gestacion, se evidencié un rinén derecho displdsico con mdltiples quistes y genitales ambiguos, lo que sugiere un
trastorno del desarrollo sexual. La resonancia magnética fetal reveld un rifidn displdsico con quistes multiples. Se observé una imagen sugestiva de
escroto hipopldsico y un tubérculo genital indefinido. El cariotipo fetal mostré una constituciéon cromosémica con mosaicismo 45,X[281/46,XY/[2],
compatible con el diagnéstico de disgenesia gonadal mixta (DGM). Al examen clinico neonatal de los genitales, se observé un falo de 3 cm
con hipospadias, pero sin apertura uretral, y una génada palpable en la protuberancia labioescrotal izquierda. La génada derecha estaba en
la cavidad abdominal, y la uretra se abria en un amplio seno urogenital. También se observaron micrognatia, pliegue palmar tnico izquierdo,
clinodactilia de los quintos dedos y uias hipopldsicas. La ecografia abdominal mostré un rifidn derecho con multiples quistes de varios tamarios.
DISCUSION: La DGM es una condicién compleja que puede manifestarse de diversas formas. El caso discutido ilustra laimportancia de un enfoque
multidisciplinario en el manejo de casos de disgenesia gonadal, considerando no sélo los aspectos estéticos, sino también la funcionalidad y la
salud del paciente. La eleccién del sexo de crianza debe realizarse después de una evaluacion cuidadosa y en conjunto con los padres, teniendo en
cuenta las implicaciones emocionales y sociales.

CONCLUSION: El diagnéstico precoz y el sequimiento adecuado son fundamentales para el manejo de la DGM. La colaboracién entre diferentes
especialidades médicas y la participacién de los padres en las decisiones son esenciales para garantizar un tratamiento apropiado y consciente.
Este caso subraya la necesidad de un apoyo continuo y de una planificacién cuidadosa para el futuro del nifio.

PALABRAS CLAVE: TRASTORNOS DE LA DIFERENCIACION SEXUAL, DISGENESIA GONADAL MIXTA, DIAGNOSTICO PRENATAL,
MALFORMACION RENAL POLIQUISTICA, MOSAICISMO, SEXO DE CRIANZA

INTRODUCCION

Las anomalias cromosomicas pueden manifestarse de di-
versas maneras, tanto en relacion con el nimero de copias de
los cromosomas como con su estructura. Cuando estas altera-
ciones surgen después de la formacion del cigoto, durante la
division celular, puede generarse una segunda linea celular con
una constitucion cromosomica diferente, lo que caracteriza el
mosaicismo!. El mosaicismo que involucra especificamente las
lineas 45,X y 46,XY puede presentarse con distintas manifes-
taciones y hallazgos clinicos, incluida la ambigliedad genital'.

Por ello, los pacientes afectados pueden presentar manifes-
taciones que pueden ser identificadas durante el periodo pre-
natal mediante examenes como la ecografia fetal (EF), ademas
de ser mejor investigados a través de pruebas complementarias,
como el cariotipo!. Cuando el feto presenta afectacion genital
con ambiguedad, estas evaluaciones son de gran importancia,

ya que contribuyen significativamente al manejo posnatal. En la
evaluacion tras el nacimiento, existen diferentes clasificaciones,
como los indices de masculinizacion, que ayudan a los profe-
sionales de la salud en la investigacion y la eleccion terapéutica
necesarias para el recién nacido, incluyendo decisiones impor-
tantes como la determinacion del sexo de crianza2.

La realizacion de estos pasos debe ser, preferentemente, lle-
vada a cabo por equipos multidisciplinarios que incluyan profe-
sionales de la salud (como médicos y psicologos, por ejemplo) y
trabajadores sociales, ademas de contar con la participacion de
los padres del paciente. Como se ha observado, el diagnostico
y el abordaje de estos casos suelen ser complejos, convirtien-
do el diagnostico prenatal de un feto con ambigtiedad genital
y constitucion cromosomica con mosaicismo 45,X/46, XY, es
decir, disgenesia gonadal mixta (DGM), en una tarea bastante
compleja.

1- UFCSPA Porto Alegre-RS
2- Servigo de Medicina Fetal (HMIPV) -Porto Alegre-RS

DIRECCION PARA CORRESPONDENCIA:

RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA

Sarmento Leite, 245/403 - Porto Alegre - RS CEP:90.050-170
E-mail: rfmrosa@gmail.com
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DESENTRANANDO LA DISGENESIA GONADAL MIXTA: DESAFIOS DEL DIAGNOSTICO PRENATAL Y MANEJO CLINICO

Por lo tanto, el objetivo de nuestro trabajo fue realizar la
descripcion del diagnostico prenatal de un feto con DGM, des-
tacando los desafios del manejo y el asesoramiento genético,
especialmente durante la gestacion.

REPORTE DE CASO

La paciente era una gestante caucasica de 20 anos en su
cuarta gestacion, referida al servicio de medicina fetal del hospi-
tal a las 30 semanas de embarazo debido a una ecografia fetal
realizada a las 26 semanas, en la cual se observo que el feto
tenia un rinon derecho poliquistico. El esposo tenia 39 anos,
estaba sano y no era consanguineo. No se reportaron antece-
dentes familiares de enfermedades genéticas o malformaciones.
De las tres gestaciones anteriores, dos evolucionaron con abor-
to espontaneo y un hijo de sexo masculino, sano. La madre
estaba realizando el control prenatal (9 consultas) y negaba el
consumo de alcohol, tabaco o drogas ilicitas durante el emba-
razo. Se le diagnostico diabetes mellitus gestacional en el tercer
trimestre, que fue tratada con insulinoterapia. A las 30 semanas
y 2 dias, la gestante fue sometida a una nueva ecografia obsté-
trica que evidencio los siguientes hallazgos: un rinon derecho
displasico multicistico (Figura 1) y una anomalia genital (Figura
2Ay B). La imagen de la genitalidad tenia un aspecto inusual y
se sospechaba de hipospadias (Figura 2A y 2B).

Figura 1: Ecografia fetal realizada a las 30 semanas de gestacion mostrando
el rifidn derecho (RD) displasico con multiples quistes.

Figura 2: Imagen obtenida mediante ecografia tridimensional mostrando
anomalia de la genitalidad, sugestiva de genitalidad ambigua o algun
trastorno de la diferenciacién sexual (TDS) (A y B).

La evaluacion complementaria, mediante resonancia mag-
nética fetal, mostro una imagen sugestiva de un tubérculo ge-
nital indefinido y una aparente bolsa escrotal hipoplasica. El
cariotipo fetal, realizado por amniocentesis, revelo la presencia
de mosaicismo 45,X[281/46,XY[2], indicativo, junto con los
hallazgos prenatales, del diagnostico de disgenesia gonadal
mixta (DGM). La ecocardiografia fetal fue normal.

El nifio nacio a las 40 semanas de gestacion, por cesa-
rea debido a una desproporcion céfalopélvica, pesando
3180 g, midiendo 48 cm, con un perimetro cefalico de 35
cm y puntuaciones de Apgar de ? tanto al primer como al
quinto minuto. En el examen fisico, se evidenciaron los si-
guientes hallazgos: micrognatia, pliegue palmar tnico en el
lado izquierdo, clinodactilia bilateral de los quintos dedos,
hipoplasia de las unas de las manos y los pies, y genitalidad
con la presencia de un falo de aproximadamente 3 ¢cm con
apertura uretral en su base, asociado a protuberancias la-
bioescrotales rugosas y fusionadas, ademas de una gonada
izquierda palpable y localizada en la protuberancia labioes-
crotal (Figura 3).

Figura 3: Aspecto de la genitalidad externa del paciente observado tras el
nacimiento. Se nota que el falo mide aproximadamente 3 cm, con apertura
uretral en la base, asociado con protuberancias labioescrotales fusionadas y
rugosas. El catéter uretral indica el lugar de la apertura de la uretra.
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La gonada derecha no fue localizada. Al evaluar el con-
junto de los hallazgos, la genitalidad del paciente se clasifica-
ba en el grado IV de Prader. La escala de Prader tiene cinco
grados, que van desde genitalidad femenina tipica a geni-
talidad masculina tipica, con varias formas de ambigliedad
genital en el medio del espectro3.

Clasificacion de Prader3:

Grado [: La genitalidad externa es practicamente femeni-
na, con hipertrofia clitoriana leve. Pequefio aumento del cli-
toris, con labios y vagina normales. Indica que la virilizacion
ocurrio después de las 20 semanas de vida intrauterina (VIU).

Grado II: Hipertrofia clitoriana mas pronunciada. Peque-
na fusion de los labios, pero aun es posible visualizar una
abertura vaginal separada de la uretra. Indica virilizacion ini-
ciada con 19 semanas de VIU.

Grado 1II: La fusion de los labios mayores es mas com-
pleta, formando un aspecto de "bolsa escrotal". El clitoris
esta aumentado, pareciendo un pequeno pene. La uretra y
la vagina se abren juntas en un seno urogenital, creando una
Unica abertura. Indica una virilizacion ocurrida con 14-15
semanas de VIU.

Grado 1V: El clitoris esta significativamente aumentado,
asemejandose a un pene con una abertura Unica para la
uretra y la vagina (seno urogenital). La fusion labial es casi
completa, creando un aspecto de bolsa escrotal, pero no
hay testiculos presentes. Este grado corresponde a una geni-
talidad ambigua, en la que es mas dificil distinguir los sexos,
ya que los genitales externos se asemejan a los masculinos,
pero sin testiculos. Indica virilizacion ocurrida entre 12-13
semanas de VIU.

Grado V: La genitalidad externa es completamente mas-
culina, con fusion completa de los labios en una bolsa es-
crotal y clitoris tan avanzado que el organo se parece a un
pene. En este caso, puede haber una abertura uretral al nivel
del glande, similar al pene tipico, pero la ausencia de testi-
culos es un diferenciador. Indica virilizacion ocurrida con 11
semanas de VIU.

La ecografia abdominal postnatal mostr6 que el rinon de-
recho tenia multiples quistes de diferentes tamanos, algunos
de los cuales estaban aumentados de volumen. La ecografia
inguinal demostro una gonada izquierda en la posicion co-
rrecta, con una minima hidrocele asociada. No fue posible
identificar la gonada derecha.

Las dosificaciones hormonales del nino mostraron niveles
de testosterona total de 0,2 ng/mL, androstenediona de 2,19
ng/mL y alfa-fetoproteina superior a 300 ng/mL. La video-
laparoscopia abdominal y pélvica revelo la presencia de un
seno urogenital largo, midiendo alrededor de 7 a 8 cm, sin
identificar el meato uretral; habia vasos testiculares a la iz-
quierda, entrando en el canal inguinal izquierdo, asociados a
una hernia sin contenido en su interior. No se visualizd ningu-
na estructura que se asemejara al Utero. La gonada derecha se
encontraba cerca de los vasos iliacos derechos, y el respectivo
conducto deferente no fue visualizado. La biopsia de la gona-
da derecha intraabdominal reveld hipoplasia testicular.

Para la evaluacion y manejo del caso, se realizo una reu-
nion multidisciplinaria con los padres. Basandose en los ha-
llazgos observados y en la impresion de los padres, se llego
al consenso de que la genitalidad externa deberia adaptar-
se a la anatomia del sexo masculino. Dado que existia la
posibilidad de que la gonada ubicada en la protuberancia
labioescrotal izquierda pudiera ser funcional y, por lo tanto,
potencialmente capaz de promover una pubertad esponta-
nea, se decidio mantenerla, siempre y cuando se realizara un
seguimiento periodico y frecuente debido a la posibilidad de
malignizacion gonadal.

DISCUSION

El desarrollo embrionario del sistema reproductivo es un
proceso complejo que comienza alrededor de la séptima se-
mana de gestacion y requiere una cascada de eventos, con
la activacion y supresion secuencial y sincronizada de varios
genes. Para que ocurra la diferenciacion de la gonada indife-
renciada en testiculo, es necesaria la presencia del cromoso-
ma Y, especificamente del gen SRY. Este gen induce la pro-
duccion del factor determinante de testiculo, que a su vez
conduce a la formacion de las células de Leydig, encargadas
de producir testosterona, el principal hormonio masculino.
La testosterona activa una secuencia de cambios que lleva a
la virilizacion de la genitalidad externa y, en consecuencia, al
desarrollo de un fenotipo compatible con el sexo masculino.
Ademas, la testosterona preserva el conducto de Wolff y esti-
mula la migracion de las gonadas, diferenciadas en testiculos,
hacia las protuberancias labioescrotales. Estas, mediante la
conversion periférica de testosterona en dihidrotestosterona
(por accion de la enzima *-alfa-reductasa), se fusionan y ori-
ginan el escroto “.

Otra hormona importante producida por el testiculo es
el factor inhibidor de Miiller, que, por difusion local, actua
sobre los conductos de Miiller, impidiendo su desarrollo.
Si el gen SRY no esta presente, las gonadas continuan su
desarrollo como ovarios, lo que lleva al feto a adoptar un
fenotipo femenino, con preservacion de los conductos de
Mdller, que eventualmente formaran las trompas de Falopio,
el atero y la porcion proximal de la vagina, ademas de la
regresion de los conductos de Wolff 4.

Los trastornos de la diferenciacion sexual (TDS) son un
grupo de alteraciones que ocurren en algin punto de esta
cascada de eventos, generando fenotipos ambiguos que pue-
den variar ampliamente y que no se pueden clasificar clara-
mente como femeninos o masculinos. A esta condicion se
le denomina genitalidad ambigua o ambigliedad genital’. De
manera mas objetiva, algunos autores proponen parametros
clinicos para considerar su presencia. Por ejemplo, Lee et al.*
consideran el diagnostico de genitalidad ambigua cuando se
cumplen los siguientes criterios: 1) presencia de ambigiie-
dad genital clara; 2) cuando una genitalidad aparentemente
femenina presenta un clitoris aumentado y fusion de los la-
bios mayores; y 3) en la existencia de una genitalidad que
parece masculina con criptorquidia bilateral, hipospadias o
micropene.
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El diagnostico prenatal de genitalidad ambigua, que afec-
ta aproximadamente a 1 de cada 4.500 recién nacidos vivos,
presenta desafios en diversas esferas y tiene importantes im-
plicaciones, tanto en el manejo del embarazo y la planifica-
cion del nacimiento del bebé como en la eleccion del sexo
de crianza y la realizacion del asesoramiento genético. °.

Actualmente, la evaluacion de la genitalia mediante la
ecografia fetal (EF) se divide en dos momentos: temprano
y tardio. El primero, realizado a partir de las 13 semanas
de gestacion, tiene una precision de casi el 100% y eva-
laa el angulo entre la porcion ventral del feto y el eje del
tubérculo genital. Se considera masculino cuando este es
superior a 30° y femenino cuando es inferior a 10°. En el
periodo mas tardio del embarazo, es decir, a partir de las
16 semanas, es posible visualizar directamente la genitalia
externa del feto, siendo la masculina representada por una
estructura semicircular, el saco escrotal, con un pene en la
linea media; por otro lado, cuando se trata de una genitalia
femenina, se visualiza como lineas ecogénicas paralelas que
representan los labios mayores y menores®. Otros hallazgos
a considerar, que ayudan en esta identificacion, incluyen la
presencia de gonadas en el interior de una estructura compa-
tible con un saco escrotal (lo que indica que son testiculos),
un falo aumentado (sugestivo de que se trata de un pene)
y un utero, asi como la medicion de la porcion retrovesical,
también conocida como distancia anogenital®. Sin embargo,
hay factores que pueden influir en la realizacion del exa-
men, alterando asi su precision, como la obesidad materna,
el volumen de liquido amniotico, la proximidad del cordon
umbilical a la genitalia y una posicion fetal desfavorable para
su visualizacion.

La posibilidad de genitalia ambigua debe ser considerada
siempre que, en la evaluacion ecografica del feto/bebé, no se
pueda definir su sexo’. La evaluacion del tubérculo genital,
con evidencia de un falo con una punta redondeada, una
curvatura anormal y un tamano reducido, son indicativos de
la presencia de hipospadias®. Ademas, la observacion de lineas
ecogeénicas, que corresponden a los pliegues dérmicos del pre-
pucio, asi como la deflexion ventral del chorro urinario (que
puede visualizarse mediante Doppler colorido), refuerzan este
diagnostico. También se describe el llamado "signo del tuli-
pan", que corresponde al aspecto del falo, el cual se presenta
curvado ventralmente entre dos pliegues labioescrotales®.

La evaluacion a través de la ecografia tridimensional tam-
bién puede ofrecer una mejor visualizacion de las estructuras
genitales, ya que posee una mayor nitidez y permite una
diferenciacion mas precisa entre las estructuras. Esto facili-
ta la visualizacion de la genitalia por parte de los padres y
otros miembros del equipo multidisciplinario, ayudando en
la comprension de los hallazgos y de su desarrollo.’.

Ademas, la resonancia magnética fetal puede utilizarse
en el diagnostico prenatal para proporcionar informacion
detallada sobre estructuras ubicadas dentro de la pelvis,
como la genitalia interna, el tracto urinario o el recto. Tiene
la ventaja de no estar limitada por la composicion corporal
materna, la posicion fetal o la presencia de oligohidramnios;

sin embargo, su principal desventaja es el largo tiempo nece-
sario para realizar el examen °.

Asi, la identificacion de una posible anormalidad geni-
tal en el feto permite que su evaluacion comience aun en
el periodo prenatal, mediante la realizacion de estudios de
imagen, como se discutio anteriormente, ademas de pruebas
de laboratorio, como el cariotipo fetal. Esta prueba puede
realizarse obteniendo material a través de procedimientos
invasivos, como la amniocentesis y la cordocentesis, y pro-
porciona informacion sobre la constitucion cromosdmica del
feto, indicando si es femenina o masculina normal, o si existe
algun tipo de alteracion *.

Después del nacimiento, existen diferentes aspectos a
considerar en el examen fisico del bebé, que incluyen el ta-
mano y la forma del falo (para constatar, por ejemplo, la pre-
sencia de un micropene o de una clitoromegalia); la ubica-
cion del meato uretral (que puede estar presente en distintos
puntos de la linea media y ventral del pene, como en el caso
de una hipospadia); la presencia de fusion de las eminencias
labioescrotales; la localizacion y el tamano de las gonadas
(que pueden ser pequenas o estar ausentes, tanto dentro del
abdomen como en algin punto del canal inguinal o de la
eminencia labioescrotal), y la existencia de masas inguinales,
que pueden contener gonadas u otras estructuras en su inte-
rior (como trompas de Falopio e incluso un utero)’.

Ademas, se recomiendan examenes de laboratorio para
aclarar posibles dudas sobre el funcionamiento de las estruc-
turas encontradas, como las mediciones de la hormona lu-
teinizante (LH), de la hormona foliculoestimulante (FSH), de
testosterona, de dihidrotestosterona y de androstenediona,
segun la sospecha clinica. Cabe recordar que, especialmente
si no se ha realizado el cariotipo fetal, este debe llevarse a
cabo, ya que su resultado es fundamental para el diagnos-
tico. En algunas situaciones particulares, principalmente en
casos de duda sobre el resultado obtenido en el periodo pre-
natal o cuando se necesita confirmacion, se debe considerar
la importancia de repetirlo®.

En cuanto a la eleccion del sexo de crianza, la decla-
racion de nacimiento vivo, que actualmente se emite justo
después del nacimiento, incluye la opcion de "ignorado" en
el campo de marcacion del sexo al nacer. Esto permite que
el registro del recién nacido se realice incluso si la definicion
de su sexo de crianza tarda mas tiempo, considerando la
complejidad de los casos. Esto también es importante debido
al tiempo que generalmente se requiere para llevar a cabo
una evaluacion adecuada *.

La ambigiedad genital se relaciona con diversas etio-
logias, que pueden clasificarse en tres categorias segun el
resultado del cariotipo: el primero, 46,XX, esta asociado
principalmente con la hiperplasia adrenal congénita virilizan-
te, que representa mas del 90% de los casos; el segundo,
46,XY, incluye causas como el sindrome de insensibilidad a
los androgenos, la disgenesia gonadal pura XY vy la deficien-
cia de *-alfa-reductasa; y el tercero, se refiere a alteraciones
de los cromosomas sexuales, con o sin presencia de mosai-
cismo, como el sindrome de Turner y la disgenesia gonadal
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mixta (DGM), que se asocia con el mosaicismo 45,X/46,XY,
como se observo en nuestro paciente “.

El paciente en cuestion presentaba un rinén displasico
multicistico en la evaluacion inicial realizada mediante EF,
lo que llevo a su derivacion e investigacion en un hospital
especializado en medicina fetal. Sin embargo, el hallazgo adi-
cional de alteraciones en el desarrollo de la genitalia externa,
detectadas en este centro terciario, con evidencia de lo que
parecia ser una hipospadia sin apertura uretral, asociada a sa-
lientes labioescrotales aparentemente fusionadas y rugosas,
junto con la presencia de una gonada en el lado izquierdo,
sugirieron la posibilidad de un trastorno del desarrollo sexual
(TDS). Por lo tanto, se indico la realizacion del cariotipo fetal
durante el periodo prenatal, que evidencio la presencia de
mosaicismo 45,X/46,XY.

En este caso, la presencia de los hallazgos en el feto (in-
cluyendo genitales ambiguos) asociada al resultado del ca-
riotipo, con evidencia de mosaicismo y una alteracion en los
cromosomas sexuales, hizo que el caso se encuadrara en la
tercera categoria de trastornos del desarrollo sexual (TDS)
previamente mencionada. El mosaicismo 45,X/46,XY pue-
de presentarse clinicamente de diversas maneras y con dife-
rentes manifestaciones. Su espectro varia desde un hombre
aparentemente normal o con infertilidad, un nino con baja
estatura con o sin hipospadia y/o criptorquidia, un individuo
con genitales ambiguos, hasta una paciente con sindrome de
Turner o una mujer con amenorrea secundaria. Sin embar-
go, solo cuando el mosaicismo 45,X/46,XY esta asociado
a genitales ambiguos, lo denominamos disgenesia gonadal
mixta (DGM). Dentro del espectro de este mosaicismo, la
presentacion como DGM constituye solo una pequena pro-
porcion de los casos, siendo la mayoria de ellos individuos
con una presentacion masculina normal .

Algunos estigmas o dismorfias menores (incluyendo mi-
crognatia, clinodactilia bilateral de los quintos dedos e hipo-
plasia de las unas), asi como la alteracion renal observada
en nuestro paciente, pueden explicarse por la linea 45X,
ya que estos son hallazgos que forman parte del espectro
clinico observado en el sindrome de Turner.

Con miras a la discusion sobre la cuestion de la eleccion
del sexo de crianza, se llevo a cabo una reunion multidisci-
plinaria, teniendo en cuenta el punto de vista de los padres.
Resaltamos aqui la importancia del trabajo conjunto de es-
pecialistas de diferentes areas, debido a la complejidad del
caso y la busqueda de elecciones conscientes y apropiadas
para este tipo de situacion. Esta busqueda no se limita solo
a aspectos estéticos, sino que incluye también elementos su-
mamente relevantes relacionados con la funcionalidad. Con
el fin de buscar alternativas mas objetivas y concretas, se em-
plearon diferentes herramientas existentes para fundamentar
aun mas la decision tomada. Solo después del nacimiento se
toman decisiones relacionadas con el sexo del bebé, ya que
se requiere una evaluacion mas precisa y definitiva que solo
puede realizarse en ese momento. Ademas, es fundamental
tener en cuenta las expectativas y la comprension de los pro-
genitores, quienes deben opinar sobre el caso y, en el futuro,

también el propio paciente. Existen tres conceptos a conside-
rar en estos casos: el sexo legal, en el cual el paciente presenta
ambigliedad genital pero se tomo la decision de adecuacion
hacia la genitalia masculina; el sexo de crianza, que es como el
paciente sera criado y tratado por los padres; y el género, que
es como este ser humano se vera a si mismo ante la sociedad,
incluyendo aspectos biopsicosociales que no necesariamente
siguen el sexo legal'. Por lo tanto, ni la genitalia ni la manera
en que fue criado definen el género del paciente.

Un ejemplo de esto fue el resultado observado a través
de la escala de Prader, una forma de clasificacion creada ini-
cialmente para evaluar el grado de virilizacion de la genitalia
externa en pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita
virilizante y una constitucion cromosomica 46,XX. Esta es-
cala varia de I a V. Al examinar al paciente, se observo que,
debido a sus caracteristicas, como el tamano del falo y el
grado de fusion labioescrotal con rugosidad, su genitalia era
compatible con el grado IV de esta escala, lo que indica un
importante grado de virilizacion. Esto, como notamos, se re-
flejo en la percepcion que los padres tenian del hijo, quienes
lo veian como un nifo.

Segun el escore de masculinizacion elaborado por Ah-
med et al. 2 y aplicado por Cools et al. '' a pacientes con
DGM, que considera los hallazgos relacionados con la geni-
talia externa y varia de 0 a 12, nuestro paciente presento un
escore superior a 7. Esto se debe al tamano del falo dentro
de dos desviaciones estandar respecto a la media para la
edad del paciente, a la presencia de hipospadia, a la fusion
de las prominencias labioescrotales (que también mostraban
rugosidad) y a la palpacion de una gonada en el escroto y
otra en la cavidad abdominal (ambas con caracteristicas de
testiculo). Ademas, la videolaparoscopia no mostro la pre-
sencia de utero ni trompas de Falopio, pero si identifico va-
sos testiculares a la izquierda y un conducto deferente ingre-
sando en el canal inguinal del mismo lado. Segun el manejo
propuesto por Cools et al. "', en estos casos se recomienda
realizar una orquidopexia de la gonada, con examenes regu-
lares y ultrasonido anual a partir de la pubertad, debido al
posible riesgo de malignizacion. Se sugiere realizar una biop-
sia de la gonada antes y después de la pubertad para evaluar
el riesgo de tumor, y en caso de alteraciones premalignas o
neoplasia in situ, someter al paciente a una gonadectomia.
El riesgo de malignizacion de la gonada parece ser inversa-
mente proporcional al escore de masculinizacion de Ahmed
et al. 2, es decir, cuanto mayor es el escore (o la virilizacion),
menor es el riesgo de neoplasia .

La gonada presente en la prominencia labioescrotal tie-
ne el potencial de ser funcional, lo que podria permitir la
produccion de hormonas por el propio individuo y, por
lo tanto, inducir y mantener una pubertad espontanea, sin
necesidad de medicacion para inducirla''. Por eso, en estos
casos, se debe evaluar el riesgo (malignizacion gonadal) y
el beneficio potencial (desarrollo de pubertad espontanea).
Es importante destacar algunos puntos sobre la eleccion del
sexo de crianza, que consideramos relevantes: 1) Como
se menciond previamente, en esta eleccion se consideran
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no solo aspectos estéticos, sino principalmente funcionales,
siendo la impresion de los padres un factor clave a consi-
derar; 2) el hecho de tener una linea masculina asociada al
mosaicismo no determina automaticamente la eleccion del
sexo de crianza masculino, ya que esta opcion es compleja y
depende de otras variables; 3) actualmente, algunos grupos,
basados en el principio de autonomia, han propuesto que
la eleccion del sexo de crianza sea realizada por el propio
individuo con genitales ambiguos cuando tenga la madurez
suficiente para tomar la decision !!. Sin embargo, en nues-
tro contexto, la eleccion del sexo de crianza se suele hacer
basandose principalmente en las caracteristicas funcionales,
los resultados quirdrgicos esperados y el punto de vista de
la familia. Por ello, estas decisiones no son sencillas y se re-
comienda que sean evaluadas por equipos multidisciplina-
rios con experiencia en estos casos; 4) la opcion por una
orquiectomia profilactica no debe influir en la eleccion del
sexo de crianza, ya que optar por la gonadectomia debido al
riesgo de malignizacion no implica necesariamente descartar
la opcion masculina; y, por ultimo, 5) recordar que existen
diferentes tipos de sexo, como el anatomico, el relaciona-
do con la actividad sexual y el género, siendo este ultimo
el que eventualmente puede diferir del sexo adoptado. Sin
embargo, como se menciono, esta eleccion es muy comple-
ja y dificil, y en ella se sopesan los beneficios y los posibles
riesgos, siempre buscando el bienestar y la mejor calidad de
vida para el paciente y su familia 4'°'!.

CONCLUSION

Lidiar con casos de genitales ambiguos en el periodo pre-
natal presenta grandes desafios para todas las partes involu-
cradas, tanto para la familia como para el equipo médico,
quienes deben estar alineados en la busqueda de alternati-
vas que prioricen especialmente la salud del individuo, tanto
en el plano fisico como en el mental. El trabajo conjunto
y multidisciplinario, enfocado en encontrar las mejores al-
ternativas, es, por lo tanto, esencial en estos casos. En este
contexto, el diagndstico prenatal adquiere una gran impor-
tancia, ya que no solo permite que se realicen evaluaciones
y examenes previos, sino que también prepara a la familia
y define las estrategias a adoptar tras el nacimiento. Toda
esta complejidad, debido al nimero y la importancia de los
aspectos a considerar en estos casos de ambigtiedad genital,
los convierte en un verdadero desafio para todos los que
enfrentan tal situacion.
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ARTICULO ORIGINAL

EVALUACION ECOGRAFICA DEL RECESO AXILAR
ANTERIOR EN EL HOMBRO NORMAL

LENA PARI GALINDO ', SILVIA LUCIA MAYANGA 2, MONRES JOSE GOMES 3

RESUMEN

OBJETIVOS: Los objetivos del estudio fueron demostrar la utilidad de la ecografia para estimar el grosor del receso axilar anterior en el hombro
(RAA), determinar si el grosor del receso axilar anterior se altera con la posicién del brazo del paciente de acuerdo a el grado de abduccion del
brazo, el géneroy lateralidad; comparar el grosor del receso axilar anterior obtenido con el valor normal reportado en la literatura cientifica actual.
MATERIAL Y METODOS: Estudio descriptivo, longitudinal, prospectivo, realizado en 32 voluntarios normales con edad entre 18-60 afios, excluyendo
las personas que tenian antecedentes de patologia inflamatoria y traumdtica del manguito rotador, enfermedades reumdticas, diabéticos e
hipotiroideos. Se disefié un protocolo de evaluacién ecogrdfica considerando las variables posicion del paciente, posicion del brazo en abduccién
de 909, 60°y 459, lateralidad y género. El andlisis estadistico descriptivo de las variables cuantitativas se realizé calculando la media, desviacién
estdndar, error de la media y los intervalos de confianza; la variacién el grosor del RAA (G — RAA) seguin la posicién, lateralidad y género se analizé
con ANOVA de un factor. El grosor del RAA obtenido por ecografia y resonancia magnética fue comparado con el valor normal utilizando la prueba
t-student para una sola muestra; previa determinacién de normalidad con la prueba Shapiro — Wilk. Se consideré una probabilidad de error
menor a 5% (p<0,05).

RESULTADOS: De 32 voluntarios normales, 20 (62,5%) mujeres y 12 (38,5%) hombres, totalizando 64 casos. El grosor del receso axilar anterior sin
discriminar la posicion del paciente ni el grado de abduccién fue =2,07 mm, (DS + 0,34mm), IC al 95% [2,03 — 2,11 mm]. No se encontrd diferencia
estadisticamente significada del receso axilar anterior segtin la posicion del paciente, la abduccién del brazo (p=0,055) ni lateralidad (p=0,085).
Segtin el género, el RAA es mds grueso en hombres, = 2,38mm, IC 95% [2,16 — 2,58 mm)], y la diferencia fue significativa (p=0,00). Al comparar el
grosor del receso axilar anterior obtenido con el valor normal reportado en la literatura cientifica actual se encontré diferencia estadisticamente
significativa (p=0,00).

CONCLUSIONES: La ecografia permite la evaluacion del receso axilar anterior del hombro, el grosor no se altera con la posicién del paciente
ni con el grado de abduccion del brazo, pero es mds grueso en hombres que en las mujeres y el grosor promedio obtenido difiere del valor de
referencia normal.

PALABRAS CLAVE: RECESO AXILAR ANTERIOR, ECOGRAFIA, HOMBRO.

INTRODUCCION

En las articulaciones, los recesos son repliegues o prolon-
gaciones de la capsula articular compuestos por dos hojas
de sinovia y escaso liquido sinovial que se prolongan fuera
del espacio articular; en el hombro, el receso axilar anterior

del manguito rotador ¢, y aunque el protocolo estandar no
incluye la evaluacion del RAA, porque la patologia de la cap-
sula articular es poco frecuente; se sugiere que en pacientes
con sospecha de capsulitis adhesiva (CA) se deberia exten-
der la evaluacion a la axila en busca del RAA 3.

(RAA) refleja la integridad de la capsula articular '. Por ese
motivo varios estudios consideran que el engrosamiento del
RAA refleja un cambio estructural importante y un signo
radiologico clave en el diagnostico de capsulitis adhesiva 2>,

En la actualidad, la valoracion por imagenes del RAA se
puede realizar con resonancia magnética (RMN) y ecogra-
fia; la RMN tiene mayor sensibilidad y especificidad a la vez
que permite evaluar toda la articulacion en busca de otras
alteraciones *°. Por su parte la ecografia también es amplia-
mente usada en el hombro, sobre todo para los tendones

El grosor del RAA (G-RAA) es considerado normal si
tiene un valor menor a 4mm, valor reportado en la litera-
tura cientifica actual 8'°. Sin embargo, este valor fue obteni-
do a partir de los estudios de artroresonancia y extrapolado
como referencia para la ecografia. Al respecto, en algunos
estudios sobre Capsulitis adhesiva con ecografia, uno de los
parametros fue el G-RAA, encontrando que en los controles
tomados de hombros normales el G-RAA estaba entre 1.6
+/-0.72 mm (2) y 2.2 +/- 0.16 mm >'",

La evaluacion ecografica del hombro se realiza general-

1. Instituto Lenaparis, Lima, Pert

2. Centro de Diagndstico por Imagen de
la Clinica Internacional. Lima, Pert

3. Clinica Fisiogyn, Goiania
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Jirén Leonardo da Vinci 346, San Borja, Peru, 15021
E-mail: dralenapari@gmail.com
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mente en posicion sentada %7, en ocasiones se puede realizar
en posicion decubito, sobre todo cuando hay sospecha de
proceso inflamatorio de la capsula articular, porque el hom-
bro se relaja y permite acceder a la axila. En el caso de la
ecografia del RAA se recomienda que el brazo esté en ab-
duccion y rotacion externa (posicion ABER), porque expone
el RAA haciendo mas facil su reconocimiento y caracteriza-
cion. No obstante, en la CA se produce una limitacion de
la abduccion del brazo y debemos buscar el RAA con los
grados de abduccion que nos permita el paciente 8.

La ventaja de la ecografia sobre la resonancia, aparte de
la accesibilidad y bajo costo, es que no necesita el uso de
contraste intraarticular, permite movilizar al paciente y el
brazo para evaluar en diferentes posiciones ! y se usa como
guia para tratamientos minimamente invasivos '°, por lo tan-
to es importante demostrar la utilidad de la ecografia para
estimar el G-RAA proponiendo una técnica ecografica senci-
lla y facilmente reproducible aplicado al hombro de volunta-
rios normales. El objetivo es determinar si el grosor del RAA
se altera con la posicion del paciente, el grado de abduccion
del brazo, el género y lateralidad, y finalmente comparar el
grosor del RAA obtenido con el valor normal reportado en
la literatura cientifica actual.

Recuerdo anatéomico

La articulacion glenohumeral es una enartrosis compues-
ta por la superficie convexa de la cabeza humeral y la cavi-
dad glenoidea de la escapula. Sus superficies articulares estan
recubiertas con cartilago hialino y el margen glenoideo esta
rodeado por un tejido fibrocartilaginoso llamado labrum que
forma un anillo que complementa y profundiza la cavidad
glenoidea. Los elementos que fijan y estabilizan ambos hue-
sos son la capsula articular y los ligamentos coracohumeral
y glenohumerales '.

La capsula articular esta compuesta por tejido fibroso
laxo y esta cubierta por la membrana sinovial en su superfi-
cie profunda. Se extiende desde la escapula al himero y en-
vuelve a toda la articulacion. Posee dos aberturas, una supe-
rior para el paso del tendon largo del biceps en el intervalo
rotador y para la comunicacion con el receso subescapular;
en la porcion inferior la capsula articular es laxa y redun-
dante formando un repliegue conocido como receso axilar
anterior ! . Ver Fig 1.

Figura 1

Figura. 1. Representaciéon esquematica de la articulacion del hombro.
Joint cap: Capsula articular, asterisco negro: Receso axilar anterior; Sbsc.:
musculo Subescapular; Pect Mj: Pectoral mayor; Glen: Cavidad Glenoidea;
Acr: Acromion; Clav: Clavicula; Cor: Coracoides. Hum: Htimero.

MATERIAL Y METODO

Estudio descriptivo, longitudinal, prospectivo, realizado
en 32 voluntarios normales con edades entre 18 y 60 anos,
excluyendo a las personas que tenian antecedentes de pato-
logia inflamatoria y traumatica del manguito rotador, enfer-
medades reumaticas, diabéticos e hipotiroideos.

Protocolo de evaluacién ecografica

La evaluacion ecografica fue realizada por dos médicas
radidlogas expertas en musculo esquelético, aplicando una
técnica ecografica sencilla y facilmente reproducible para
evaluar el RAA en la axila, usando sonda ecografica lineal
multifrecuencia de 10-16 MHz de alta resolucion en escala
de grises. La ganancia y el foco se ajustaron adaptandose a la
contextura del paciente.

Técnica ecografica

- La ecografia se inicio con la persona sentada sobre
una silla giratoria con el médico frente al hombro a evaluar;
cuando la persona estuvo en decubito supino el médico se
ubico adyacente al hombro a evaluar.

- La posicion del brazo en abduccion y rotacion externa
(posicion ABER) y los grados de abduccion del brazo esta-
blecidos para el estudio fueron 90°, 60° y 45°. Los mismos
se obtuvieron con el uso de un gonidometro universal (Fig. 2).
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Figura 2: Técnica Ecografica: Paciente en posicién sentada (A) y en decubito
(B), se us6 gonidometro universal para determinar el dngulo de abduccion
del brazo en de 90° (A) y 60° (B).

- En posicion de ABER, se identifico la linea axilar anterior
y se coloco la sonda ecografica con el norte orientado hacia el
brazo siguiendo el eje largo del humero. La sonda ecografica
cambio de angulo segun el grado de abduccion del brazo, sin
perder la referencia del eje largo del humero. (Fig. 3A).

- En la imagen ecografica se identificaron las estructuras
anatomicas: en el plano profundo se reconoce el perfil del
humero con la cabeza y el cuello anatomico representados
por una linea hiperecoica con sombra acustica posterior. In-
mediatamente arriba, los pliegues hiperecogénicos que for-
man el RAA seguidos por el plano muscular formado por el
borde inferior del musculo subescapular y por el musculo
pectoral mayor, en el plano mas superficial, por debajo de la
piel (Fig. 3By 3Q).

Figura 3. Técnica ecogréfica del RAA en la axila. A. Sonda ecogréfica en la
linea axilar anterior siguiendo el perfil del himero. B. Imagen ecografica de
la capsula articular y del RAA. C. Identificacion cromatica de la anatomia.

- La medida del grosor del RAA se realizo desde el borde
superficial del periostio humeral, ubicado inmediatamente
distal al cuello anatomico, hasta el borde superficial de la
capsula por debajo del musculo subescapular, de preferencia
en la porcion mas gruesa (Fig. 4A). En el hombro normal,
usualmente el RAA se encuentra colapsado o con una del-
gada linea anecoica por el liquido sinovial, se midio el grosor
de las dos capas ecogénicas de los recesos (Fig. 4A y 4B). No
confundir el RAA con los repliegues de la fascia muscular o
el musculo subescapular que, a ese nivel, tiene sus fasciculos

inferiores de insercion humeral. Para evitar esta confusion
se debe seguir la imagen ecogénica de la capsula hasta la
cavidad articular y verificar su continuidad (Fig. 5A y 5B).

Figura 4 B

Figura 4. Medicion del RAA en la axila. A. RAA colapsado, se observa dos
lineas hiperecogénicas. B. RAA abierto por liquido sinovial anecoico lineal.

Figura 5A Figura 5B

Figura 5. Errores de medicion del RAA. A. El RAA se confunde con el
receso de la fascia del musculo subescapular. B. El RAA se confunde con el
fasciculo inferior del musculo subescapular.

Analisis estadistico

El analisis estadistico descriptivo de las variables cuanti-
tativas se realizo calculando la media, desviacion estandar,
error de la media y los intervalos de confianza. El analisis
de la variacion del G - RAA segun la posicion (sentado y en
decubito), los grados de abduccion del brazo (ABER 90° -
60° - 45°), lateralidad y género se realizo aplicando la prueba
ANOVA de un factor. Para comparar el G — RAA obtenido
con el valor normal de referencia (4 mm), se realizo la prue-
ba t-student para una sola muestra; previa determinacion de
normalidad con la prueba Shapiro — Wilk. Se considero una
probabilidad de error de 5% (p<0,05). Los datos se proce-
saron usando el programa SPSS v.27 para Windows 10, las
tablas y graficos se representan en Excel.

RESULTADOS

Se realizo ecografia en 32 voluntarios sanos, 20 (62,5%)
mujeres y 12 (37.5%) hombres. La evaluacion se realizo en
ambos hombros, obteniendo 64 casos en total. La edad pro-
medio de los voluntarios fue 40,77 [18 — 60I anos.

La media del G-RAA, sin discriminar la posicion del pa-
ciente y el grado de abduccion fue 2,07mm, (DS £+ 0,34mm),
IC al 95% (2,03 — 2,11mml.
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Considerando la posicion y el grado de abduccion del
brazo se obtuvo el maximo grosor del RAA en posicion
decubito ABER- 90° valor de la media de 2,18mm, IC
95% [2.07 — 2,29 mml. Se consiguié el minimo grosor del
RAA en posicion sentada — ABER 45°, valor de la media
de 1,98mm, IC 95% [1,88 — 2,08mml. Comparando las
medias entre todas las posiciones y grados de ABER no se
encontro diferencia estadisticamente significativa del grosor
del RAA (p=0,055). Ver Tabla 1 y Grafico 1.

95% de intervalo de confianza

Desviacién
Posicidn - ABER Media Error estindar Limite ANOVA
estdndar Limite superior
inferior
Decibito 902 2,18 0,38 0,43 2,07 2,29
Deciibito 602 2,10 0,32 0,38 2,01 2,20
Deciibito 452 2,05 0,33 0,39 195 2,14
p=0,055
Sentado 902 2,11 0,41 0,05 201 2,22
Sentado 602 2,00 0,39 0,05 191 2,10
Sentado 452 1,98 0,40 0,05 188 2,08
Tatal 2,07 0,41 0,02 2,03 2,11

Tabla 1: Comparacion de medias del RAA segun posiciéon - ABER

Grosor del RAA
8

= I I

100 -
S.00 5-60° S.45° D- e D.&0° D-45
Paosicién - Grados ABER

Grafico 1. Grafico de cajas comparando la media del RAA segun posicién
- ABER

Con respecto a la lateralidad, no se encontro diferencia
significativa del G - RAA entre el hombro derecho e izquier-
do en posicion decubito o sentado, ni con los grados de
abduccion del brazo. Ver Tabla 2 y Grafico 2.

Desv, Error IC al 95%
N Media _— . p-valor
stan estandar Limite inf. Limite sup
5-90° Derecho 33 205 042 0.07 1,90 2,19 - 0173
lzquierdo 31 219 0,40 0,07 2,04 233 =
$-60° Derecho 33 195 0,40 0,07 1.81 2,09 - 0235
zquierdo 31 2,07 0,38 0,07 1,93 221 p=
§-45° Derecho 33 1,95 0,43 0,07 1,80 2,10 o= 0,560
lzquierdo 31 2,0 038 0,07 1,87 2,15 !
D-90° Derecho 3 2,09 0,44 0,08 193 225
p= 0,085
lzquierdo 31 228 0.4 0,07 2,13 243
D -60° Derecho a3 2,08 037 0,06 1,95 221 = 0,537
lzquierdo 31 2,14 0.40 0,07 1,99 2,28 p=t
D -45° Derecho 3 203 0,38 0.07 1,89 2,16 - 0,683
lzquierdo 31 207 041 0,07 192 222 PO

Tabla 2: Comparacion de medias del RAA segun lateralidad y posicion —
ABER 900, 60°, 45°

Comparacion del G-RAA segun lateralidad y posicion ABER
2,50

2,40

2,30
2,20 E
2,10
2,00 .
1,90 . T
1,80 :

Derecho lzquierdo

Grafico 2: Comparacion de las medias del RAA segtin lateralidad y posicion
- ABER 90°, 60°, 45°

Segun el género, se encontro que el RAA es mas grueso
en el género masculino que en el femenino y permanecio
mas grueso en ambas posiciones y en todos los gradaos de
abduccion del brazo, esta diferencia fue estadisticamente sig-
nificativa. Se obtuvo el maximo grosor para el género mas-
culino en posicion decubito ABER- 90°, valor de la media
de 2,38mm, IC 95% [2.16 — 2,58 mml. Tabla 3 y Grafico 3.

IC 95%
Posicion ABER Desviacion Error Limite Limite
1Género N Media estandar estandar inferior superior p- valor
'$-90° Femenino 40 198 0,34 0,05 187 209 = 0,001
Masculine 24 233 0.44 009 215 252 el
5-60" Femenino 40 1.87 0,30 0,05 177 1.96 = 0.000
Masculine 24 225 041 008 207 242 L
5-45" Femenino 40 1,80 0,27 0,04 1,72 1.89
p=0,000
Masculine 24 228 0.42 009 2,10 245
D-80° Femenino 40 207 035 0,08 196 218
p=0,007
Masculino 24 238 0,50 0,10 2,16 258
D-60° Femenino 40 1,94 027 0,04 185 2,02
= 0,000
Masculino 24 238 0,39 0,08 222 255
D -45 Femenino 40 1,80 0.3 005 180 1,99
- p= 0,000
Masculino 24 2,30 0,39 008 214 248

Tabla 3: Comparacién de las medias del RAA segin género y posicién —
ABER 900, 60°, 45°

Comparacion del G -RAA segun Género y posicion ABER
2,50 E
2,30 -

2,10
2,00

Femenino Masculino

Grafico 3. Gréfico de cajas comparando el G - RAA segun el género y
posicion ABER
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El grosor del RAA obtenido en este estudio difiere del
valor promedio de referencia (4mm). Al comparar estos da-
tos mediante la Prueba T para una sola muestra, el resultado
demostro que esta diferencia es estadisticamente significati-
va; este resultado persistio con los cambios posturales y los
diferentes grados de abduccion del brazo. Ver Tabla 4.

Valor de prueba = 4

t gl p - valor Diferencia =i
de medias Inferior Superior
5-90° -36,48 63 0,000 -1.88 -1,99 -1.78
5 -60° 41,03 63 0,000 -1,99 -2,09 -1.80
5-45" -39.97 63 0,000 -2.02 =212 -1.92
D -90° -33.65 [:x] 0,000 -1.82 -1,93 -1.71
D - 60° -38,57 63 0,000 -1,50 -1,99 -1,80
D-45° 38,95 [ 0,000 1,95 2,05 1,86

Tabla 4: Valores de la prueba T para una sola muestra

DISCUSION

La evaluacion del receso axilar anterior en la articulacion
del hombro ha tomado importancia en los ultimos anos por
el aumento de casos de capsulitis adhesiva. Aunque el diag-
nostico de esta patologia es netamente clinico y la Sociedad
Europea de Radiologia Musculoesquelética no recomienda
el uso de la ecografia como modalidad de imagen para el
diagnostico 2, en los ultimos afios se han publicado articulos
identificando los signos radiologicos de la CA con ecografia.
El engrosamiento del receso axilar anterior es considerado
un signo de capsulitis adhesiva, con una sensibilidad entre
68 9% y 100% y especificidad entre 90,2% y 98% 23.

En nuestro estudio, el grosor promedio del RAA en vo-
luntarios sanos fue 2,07 £ 0,3mm. Este resultado esta en
concordancia con el estudio de Stella et al 2 donde el grosor
promedio del RAA en el hombro normal fue de 1.6mm, en
el estudio de Do et. Al > de 2.6mm y Moragues et al. ' con
grosor promedio del RAA de 2.2mm. El G-RAA aument6 en
la posicion decubito y abduccion de 90° alcanzando un valor
maximo de 2,29mm (IC al 95%). La variacion no fue signi-
ficativa; asi mismo, el RAA no presento engrosamiento signi-
ficativo al comparar el hombro derecho con el contralateral.

Al contrario de los hallazgos antes mencionados, al com-
parar el G - RAA segun el género, los participantes mas-
culinos presentaron el RAA mas grueso que las participan-
tes femeninas, alcanzando un grosor maximo de 2.58mm
(IC al 95%) en decubito con ABER 90° y la diferencia fue
significativa en todas posiciones y los grados de abduccion.
Los resultados de la ecografia considerando los cambios de
posicion, ABER y género de este estudio no pudieron ser
comparados con otras publicaciones, pero consideramos im-
portante conocer estas caracteristicas durante la evaluacion
del hombro patologico.

Stella et. Al 2 publicaron los signos de capsulitis adhesiva
con ecografia comparando el grosor del RAA en pacientes
con diagnostico de capsulitis adhesiva y voluntarios sanos o
con el hombro contralateral sano. El 93% de los pacientes
con CA tenian el RAA mayor a 4mm y el otro 7%, si bien

no tenian grosor mayor a 4mm, cuando comparados con
el hombro contralateral sano, estaban engrosados en mas
del 60%. El intervalo encontrado del 7% de pacientes que
tenian un grosor menor a 4mm presentaba valores del RAA
entre 3-4mm en el hombro patologico.

Do et al. 3 evaluaron los signos de capsulitis adhesiva
relacionando el deterioro clinico y los parametros ecografi-
cos, siendo uno de los parametros el grosor del receso axilar
anterior (RAA), considerado patologico si, al comparar con
el contralateral sano, el valor obtenido en el hombro sospe-
choso superase los 4mm. La evaluacion ecografica se realizo
con el paciente en decubito con el brazo en 90° conclu-
yendo que el engrosamiento del RAA mayor a 4 mm tiene
una sensibilidad del 68,9%, y especificidad del 90,2% para
el diagnostico de capsulitis adhesiva y estuvo engrosado en
todas las etapas clinicas de la enfermedad. Estos resultados
hubieran tenido mayor sensibilidad y especificidad si se hu-
biera comparado con el RAA de sus controles sanos y no
con el promedio normal de 4mm.

En los estudios previos, se considera que el G-RAA nor-
mal es menor a 4 mm, valor que fue obtenido a partir de los
estudios por artroresonancia 8-10, y este valor fue extrapola-
do para la ecografia para definir el RAA como engrosado o
no engrosado 2°. Sin embargo, los resultados de este estudio
mostraron que el grosor del RAA con ecografia tiene una
diferencia significativa al promedio de referencia. Esta dife-
rencia podria deberse al abombamiento que produce la sus-
tancia de contraste en el RAA. Por otro lado, la ecografia no
utiliza sustancia de contraste en la articulacion, por lo tanto
el grosor de la sinovia y el incremento del liquido intraarti-
cular se deberian considerar solo y exclusivamente como
resultado de un proceso patolégico de la capsula articular.

CONCLUSION

La ecografia permite la evaluacion del RAA del hombro
con una técnica sencilla y facilmente reproducible. En las
personas normales el grosor no se altera con los cambios
de posicion del paciente ni con el grado de abduccion del
brazo, pero es mas grueso en los hombres que en las mu-
jeres y el grosor promedio obtenido difiere del valor de
referencia normal.

Recomendamos la ecografia para la evaluacion del RAA en
el hombro, diferenciando el grosor normal del RAA segun la
modalidad de imagen, considerando que el grosor normal del
RAA para ecografia es de 2,07mm, (DS % 0,34mm), sin dis-
tincion de posicion y lateralidad; en varones considerar grosor
maximo normal de 2.58mm (IC al 95%). En base a los resulta-
dos de este estudio y de otras publicaciones convendria un con-
senso para validar los hallazgos ecograficos del RAA normal.

REFERENCIAS

1. Musculoskeletal — shoulder [Internet]. Nysora. [Cited 2024 Sep 91. Avail-
able from: https://www.nysora.com/musculoskeletal/shoulder/.

2. Stella S, Gualtierotti R, Ciampi B, Trentanni C, Sconfienza L, Del Chiaro A,
Pacini P, Miccoli M, Galletti S. Ultrasound features of adhesive capsulitis.
Rheumatol Ther. 2022;9(2):481-95.

VOL. 32 N° 37 - SEPTIEMBRE 2024 | 17




EVALUACION ECOGRAFICA DEL RECESO AXILAR ANTERIOR EN EL HOMBRO NORMAL

3. Do]J, Hwang], Yoon K, Lee Y. Correlation of ultrasound findings with clini-
cal stages and impairment in adhesive capsulitis of the shoulder. Orthop ]
Sports Med. 2021;9(5):23259671211003675.

4. Cerezal L, Garcia R, Canga A, Rolon A, Abascal E Técnica e indicacio-
nes de la resonancia magnética de artrografia. extremidad superior (D). Ra-
diologia. 2006;48(6):341-56.

5. Munoz Ch y Paolinelli G. Artroresonancia de hombro. Rev Chil Radiol.
2002;8(1):13-8.

6. Garcia-Macero RA, Foo Gil KA, Lopez Pereiro O, Solla Camino, M. Evalu-
acion ecografica de la anatomia del hombro en 10 pasos y hallazgos pa-
tologicos mas comunes: revision narrativa. EuroEco. 2021;10(1):1-8.

7. Mendoza ], Ornelas ], Echairu E, Gutierrez F. Repaso anatomico y técnica
exploratoria ultrasonografica de hombro. An Radiol Méx. 2005;3:217-26.

8. Emig EW, Schweitzer ME, Karasick D, Lubowitz . Adhesive capsulitis of
the shoulder: MR diagnosis. AJR Am ] Roentgenol. 1995;164(6):1457-9.

9. Fields BKK, Skalski MR, Patel DB, White EA, Tomasian A, Gross ]S,
Matcuk GR. Adhesive capsulitis: review of imaging findings, patho-
physiology, clinical presentation, and treatment options. Skeletal Radiol.
2019;48(8):1171-84.

10. Pimenta M, Vassalou EE, Cardoso-Marinho B, Klontzas ME, DimitriPin-
heiro S, Karantanas AH. The role of MRI and ultrasonography in diagnosis
and treatment of glenohumeral joint adhesive capsulitis. Mediterr ] Rheu-
matol. 2023;34(1):7-15.

11. Moragues Pastor C, Michelena X, Morales I, Juarez P, Lluch ], Nolla JM. Ul-
trasound evaluation of adhesive capsulitis of the shoulder. description of a
new and simple diagnostic sign. Ann Rheum Dis. 2018; 77(2 Suppl):1690.

12. Klauser AS, Tagliafico A, Allen GM, Boutry N, Campbell R, Court-Payen
M, Grainger A, Guerini H, McNally E, O'Connor PJ, Ostlere S, Petroons P,
Reijnierse M, Sconfienza LM, Silvestri E, Wilson DJ, Martinoli C. Clinical
indications for musculoskeletal ultrasound: a delphi-based consensus paper
of the european society of musculoskeletal radiology. Eur Radiol. 2012;
22(5):1140-8.

LENA PARI GALINDO
https://orcid.org/0009-0000-4695-1790

SILVIA LUCIA MAYANGA
https://orcid.org/0000-0002-4924-4976

MONRES JOSE GOMES
http://lattes.cnpq.br/2900464412645733
https://orcid.org/0000-0003-1317-1274

Editor cientifico - Heverton Pettersen
Revision ortografica: Dario Alvares
Recibido: 06/08/24. Aceptado: 26/09/24. Publicado: 08/10/24.

18 | RBUS - SOCIEDAD BRASILENA DE ULTRASONOGRAFIA




ARTICULO ORIGINAL

HALLAZGOS ECOGRAFICOS EN PACIENTES
CON ENDOMETRIOSIS EN OVARIOS Y ANEXOS -
COMPILACION DE IMAGENES

BIANCA CHACON DEZOTTI ', ISABELLA FERREIRA CAPRA ", LARISSA DA SILVA ALMEIDA ', MARIA CAROLINA ROSSI PEGORER ',
REJANE MARIA FERLIN ', LEONARDO DE SOUZA PIBER

RESUMEN

INTRODUCCION: La endometriosis es una condicién en la que el tejido endometrial crece fuera de la cavidad uterina, causando inflamacién
cronica y dolor incapacitante, dependiendo de la ubicacién y gravedad. La ecografia transvaginal es el método no invasivo preferido para el
diagnéstico debido a su accesibilidad y bajo costo, siendo eficaz en la identificacion de lesiones endometriales y signos de compromiso pélvico. El
involucramiento de los ovarios, o endometrioma, se caracteriza por lesiones quisticas con contenido denso y uniforme, asociado a dolor pélvico e
infertilidad, ademds de posiblemente indicar otras lesiones endometridsicas.

OBJETIVO: Realizar una revisién y descripcion de las caracteristicas ecogrdficas de la endometriosis en los ovarios y anexos.

METODOS: Esta revisién narrativa se centra en la compilacién de imdgenes de articulos publicados en los tltimos cinco afios, utilizando la base de
datos MEDLINE a través de PubMed. Los descriptores en salud (términos MeSH) en inglés utilizados fueron “Endometriosis’; “Diagnostic Imaging”y
“Ultrasonography’; en la siguiente estrategia de busqueda: (Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasonography).

RESULTADOS: El hallazgo ecogrdfico tipico del endometrioma se presenta como un quiste unilocular o multilocular con ecogenicidad homogénea
y baja ecogenicidad de su contenido. Sin embargo, también puede presentar caracteristicas anecoicas, ecogenicidad mixta o aspecto en "vidrio
esmerilado”. El involucramiento de los anexos puede evidenciarse por adherencias o focos de endometriosis infiltrativa profunda en las paredes
tubdricas.

DISCUSION Y CONCLUSION: Aunque existen varios signos cldsicos, se destaca la importancia del protocolo de busqueda para lesiones
endometridsicas. La deteccién precoz de las lesiones es crucial para orientar el enfoque quirdrgico y planificar un enfoque multidisciplinario,
fundamental para un diagnéstico mds preciso y para reducir las tasas de complicaciones. Es necesario un esfuerzo adicional para mejorar el
conocimiento de los médicos sobre los criterios de imagen para la deteccién temprana de esta enfermedad debilitante, ya que la endometriosis
tiene un impacto negativo en la vida de las mujeres en diversas fases y aspectos.

PALABRAS CLAVE: ENDOMETRIOSIS, ENDOMETRIOMA, OVARIOS, ECOGRAFIA, DIAGNOSTICO POR IMAGEN.

INTRODUCCION

La endometriosis se caracteriza por la presencia y el de-
sarrollo de estroma y glandulas endometriales fuera de la
cavidad uterina, lo que resulta en una reaccion inflamatoria
cronica. La causa exacta aun no se conoce, pero su proba-
ble etiologia es multifactorial, relacionada con la menarquia
precoz y la exposicion a hormonas esteroides, el indice de
masa corporal entre el final de la infancia y el inicio de la
adolescencia, antecedentes familiares de endometriosis, fac-
tores ambientales y estilo de vida.!

La ecografia transvaginal es el examen no invasivo de
eleccion, ya que tiene bajo costo y facil acceso, ademas de
identificar tanto lesiones propiamente dichas como signos
indirectos de compromiso pélvico. Se realiza en cuatro eta-

pas, no necesariamente en este orden: evaluacion del utero
y anexos, del compromiso del fondo de saco de Douglas, de
los compartimentos anterior y posterior, y de "soft markers"
(evaluacion de la movilidad ovarica y de areas con alteracio-
nes en su consistencia). Si se encuentra alguna lesion, debe
constar en el informe del examen su localizacion, tamaro,
distancia del borde anal y si es intestinal.

El compromiso ovarico de la endometriosis, denominado
endometrioma, se caracteriza por ser una lesion de conteni-
do espeso y homogéneo, quistica y con apariencia de "vidrio
esmerilado". Es importante estar siempre atento a lesiones
sugestivas de endometriomas en los anexos, ya que, ademas
de causar intensa dolor pélvico y problemas de infertilidad,
pueden indicar otras lesiones de endometriosis.?
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OBJETIVOS
Revisar, identificar y describir las caracteristicas ecografi-
cas de la endometriosis en los ovarios y anexos.

METODOS

Se trata de una revision narrativa con énfasis en la reco-
pilacion de imagenes. La base de datos utilizada fue MEDLI-
NE a través de PubMed. Los descriptores en salud (términos
MeSH) en inglés son “Endometriosis”, “Diagnostic Imaging”,
“Ultrasonography”, con la siguiente estrategia de busqueda:
(Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasono-
graphy). Se incluyeron estudios (ensayos clinicos, estudios pic-
toricos, revisiones de literatura, reportes de casos, entre otros)
que abordan el tema, que contienen imagenes de ecografia,
que estan de acuerdo con el objetivo de la investigacion y
que estan disponibles en linea en texto completo, publicados
en los ultimos cinco anos, en inglés, espanol y portugués. Se
encontraron 272 articulos, los cuales se seleccionaron inicial-
mente mediante la lectura de los titulos, excluyéndose 86 de
ellos. De los 186 articulos restantes, se eligieron 132 tras la lec-
tura de los resumenes, de los cuales 73 se seleccionaron por la
presencia de imagenes ecograficas, y siete de estos abordaban
la endometriosis ovarica y de anexos, siendo utilizados en el
presente estudio (ver diagrama de flujo - figura 1).

[ 272 articulos identificados J

[ Titulos leidos |

86 articulos excluidos
186 articulos restantes

( Resumenes leidos |

132 articulos seleccionados
73 articulos con imagenes de ultrasonido
1
Seleccion de articulos sobre
endometriosis ovarica y anexa
v

7 articulos incluidos
en el estudio final

Figura 1. Diagrama de flujo: ilustra el proceso de seleccion de los articulos
seguin lo descrito.

RESULTADOS
La tabla I ilustra los trabajos seleccionados para la inves-
tigacion, senialando los criterios e imagenes utilizados.

Articulos Autor Imagenes  Datos importantes utilizados
utilizadas

Ultrasound imaging for Exacoustos C, Zupl €, 4 Caracteristicas de imagen de

ovanan and deep infiltrating Piccione E. (2017) endometriomas tipicos: quiste

endomerrions %, unilocular con ecogenicidad en
vidrio esmerilado y analisis de los

anexos afectados.

Elsigno de "ovarios besandose"
caracteriza la imagen del
endometrioma ovarico.

The senographic spectrum of Jores LB, Morgan hag, 1
pelvic endometriosis: pearls Chauhan A (2019)
pitfalls, and mimics®,

Especificidad diagnostica
del uso de Doppler color en
endometriomas.

Ultrasound of pelvic pain in Patel MD, Young SW, 1

the nonpregnant woman®, Dahiya KL [2019)

Complete evaluation of Groszmant S, 2
anatory and morphology of Benacerraf BR. (2016)

the infertle patient in a single

visit; the modern infertlity

pebvic ultrasound

examination®

Analisis de imagenes con Doppler
color de endometrioma ovarico
demostrando flujo interno.

Analisis de Doppler color de un
quiste endometrioma unilocular.

Transvaginal LIS of
endometriosts: looking

Colling BG, Ankola A, 1
Gela 5, McGillen KL
(2013)

F, Cernigliaro ), 1
b4, Bhatt 5. {2019)

Caracteristicas de imagen de
endometriosis pélvica profunda
severa.

Imaging evaluation of Revzin MY, Mashiri b, 1 Analisis de implantes endometriosicos
fallopian tubes and related Katz DS, Pellerite J5, en las trompas de Falopio.

disease: a primer for Gettle LM, herias CO

radiclogists * (2020)

Tabla 1. Ilustra los principales criterios utilizados en los trabajos
seleccionados.

En la evaluacion ecografica de la pelvis es posible detectar
el compromiso ovarico por la endometriosis, denominado en-
dometrioma. Los endometriomas frecuentemente se asocian
con otras lesiones, como endometriosis infiltrativa profunda y
adherencias.?

El endometrioma tipico puede visualizarse mediante eco-
grafia como un quiste unilocular o multilocular con ecogeni-
cidad homogénea de bajo nivel en el contenido del quiste.
También puede presentarse como un quiste unilocular con
ecogenicidad de vidrio esmerilado y sin vascularizacion, o
como un quiste unilocular con vidrio esmerilado, proyec-
ciones papilares y sin flujo dentro de la proyeccion papilar,
siendo este el endometrioma atipico.? Se cree que los focos
ecogénicos en la pared se deben a depositos de colesterol.*

Las figuras 2 a 4 muestran endometriomas caracteristicos.

1 D 7.40cm
2 D 452cm

Figura 2: Aspecto ecogréfico tipico de un endometrioma ovarico: quiste
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado.”
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Figura 3: Aspecto ecografico de un endometrioma ovarico: un quiste
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado irregular debido a estrias
hiperecogénicas y sin vascularizacion en el tejido interno hiperecogénico,
que consiste en densidades de fibrina del contenido sanguineo.?

Figura 4: (A) Imagen endovaginal que muestra endometriomas ovaricos
bilaterales caracterizados por ecos internos difusos de bajo nivel. UT, ttero.
(B) Imagen endovaginal de un endometrioma que demuestra ecos difusos
de bajo nivel y focos ecogénicos periféricos. (C) Imagen endovaginal que
muestra un endometrioma multilocular. (D) Imagen endovaginal que

muestra endometriomas bilaterales con adherencias al ttero, produciendo

la sefial de “ovarios en beso”*

Los estudios demuestran que casi el 50% de los endome-
triomas analizados presentaban caracteristicas diferentes de las
del endometrioma considerado tipico; ademas, los aspectos
de los endometriomas entre pacientes pre y posmenopausicas
fueron divergentes. En las mujeres posmenopausicas, fue mas
frecuente la visualizacion de tumores solidos multiloculares y
liquido de quiste anecoico o quiste con ecogenicidad mixta.
En cuanto a las mujeres premenopausicas, los aspectos ob-
servados fueron ecogenicidad de vidrio esmerilado, de uno a
cuatro foliculos y ausencia de papilas con flujo sanguineo de-

tectable.3 La figura 5 presenta un endometrioma con coagulo
o fibrina que simula una proyeccion papilar.

Figura 5: Imagen ecografica de un endometrioma ovarico atipico: quiste
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado, papilacién interna (linea
2) y ausencia de vascularizacién en la proyeccion papilar. Esta no es una
papilacién verdadera, sino tejido hiperecoico que consiste en coagulos
sanguineos o fibrina adyacente a la pared del quiste.’

El Doppler colorido se utiliza para demostrar la ausencia
de flujo dentro del componente quistico, lo que, junto con
la presencia de focos ecogénicos en la pared, aumenta la
especificidad diagnostica.> Las figuras 6 y 7 presentan endo-
metriomas sin flujo en el Doppler.

Figura 6: Imagen con Doppler colorido de un endometrioma ovérico (E) con
debris tumefactos (T). También se presenta un quiste hemorrégico (H).°
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a.

Figura 7: Escala de grises transversal (a) y Doppler colorido (b) que muestra
la presencia de un quiste unilocular que contiene ecos homogéneos de bajo
nivel y sin vascularizacion interna en el Doppler colorido.”

Por otro lado, la figura 8 muestra un endometrioma con
presencia de flujo sin septacion.

Figura 8: Imagen con Doppler colorido de un endometrioma ovarico con
nodulo y septacion que demuestra flujo interno (flecha). Estos nddulos
pueden ser fibrdticos o estar relacionados con el parénquima ovérico
adyacente deformado.®

Por otro lado, el signo de “ovarios en beso”, ovarios jus-
tapuestos, muestra el aspecto de los ovarios cuando son
traccionados hacia la linea media, unidos por adherencias
pélvicas (figura 9). Las técnicas de imagen que permiten esta
visualizacion son la tomografia computarizada, la resonancia
magnética y la ecografia. Este signo puede observarse tanto
en la endometriosis pélvica como en la enfermedad inflama-
toria pélvica, representando un indicador de gravedad.®

Figura 9: Ecografia transvaginal en escala de grises de la pelvis. En la
linea media estan presentes ambos ovarios (RT OV y LT OV) en estrecha
proximidad. También se visualiza una lesién quistica compleja en el
ovario izquierdo (flecha) con ecos difusos de bajo nivel, que representa un
endometrioma en esta paciente con endometriosis pélvica profunda.®

El compromiso de las trompas uterinas puede ocurrir a
través de adherencias o por focos de endometriosis infiltra-
tiva profunda en las paredes tubaricas. La endometriosis de
la trompa uterina presenta, en el andlisis, dilatacion de la
trompa, con engrosamiento de las paredes y septos incom-
pletos, con contenido liquido denso que se asemeja a un en-
dometrioma, hematosalpinx. En el caso de obstruccion de la
trompa por adherencias o endometriosis infiltrativa profun-
da, con compromiso de la parte distal y fibrinas, se presenta
hidrosalpinx con el signo de cuentas de corddn, caracteriza-
do por nodulos murales hiperecoicos de 2-3 mm.? La figura
10 presenta estas caracteristicas.

7]
."’4}

= leftovary

Figura 10: Ultrasonido 3D con visiéon multiplanar de un hidrosalpinx
(flechas amarillas) adherido al ovario izquierdo. Presencia de trompa
uterina dilatada con contenido liquido, paredes finas (c), septos incompletos
(b), pequenas papilaciones murales hiperecogénicas en el corte transversal
(a). La reconstruccion del volumen 3D muestra claramente la estructura
tubular tipica en forma de retorta.’

Cerca del 30% de las mujeres que tienen endometrio-
sis presentan afectacion en las trompas de Falopio. En estos
casos, la endometriosis puede clasificarse en extraluminal
(cuando los implantes son peritoneales no invasivos super-
ficiales, localizados en la superficie serosa de las trompas)
o intraluminal (cuando hay implantacion a lo largo de la
mucosa de las trompas).’

Los sangrados en los implantes intraluminales pueden
causar hematosalpinx, siendo que la ecografia y la resonan-
cia magnética son los mejores examenes de imagen para
obtener el diagnostico.’

A través de la ecografia, se observa una dilatacion ma-
yor de 5 mm de diametro en la trompa, rellena con liquido
complejo. Sin embargo, su pared no presenta signos de en-
grosamiento o hiperemia.’ La figura 11 presenta una trompa
dilatada con contenido liquido.
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Figura 11: Ecografia con Doppler colorido que muestra una trompa dilatada,
conteniendo detritos y liquido (flecha). Se observa ausencia de engrosamiento
dela pared de la trompa o hiperemia.’

CONCLUSION

Aunque existen muchos indicadores clasicos, es notable
el énfasis en el protocolo de examen para identificar lesiones
endometriosicas. La deteccion precoz de estas lesiones se
recomienda encarecidamente, ya que ayuda en la eleccion
del enfoque quirurgico adecuado y en la elaboracion de un
enfoque de equipo multidisciplinario, fundamental para un
diagnostico mas preciso y una reduccion en las tasas de com-
plicaciones.

Es imperativo realizar esfuerzos adicionales para mejorar
la comprension de los médicos sobre los criterios de imagen
para la deteccion temprana de esta enfermedad debilitante,
dado que la endometriosis tiene un impacto negativo en la
vida de las mujeres en diversas areas y etapas de sus vidas.
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RESUMEN

INTRODUCCION: Las genodermatosis son enfermedades hereditarias que afectan principalmente la piel y estdn frecuentemente asociadas a un
aumento en la morbilidad y mortalidad. La ecografia se utiliza comiinmente en el diagndstico prenatal de estas condiciones y puede revelar
hallazgos que sugieren su presencia. La ictiosis, una genodermatosis comun, se caracteriza por el endurecimiento de la piel, predisposicién a
infecciones, problemas respiratorios y deshidratacion. En la ecografia obstétrica, pueden observarse signos como anormalidades faciales, manos
y pies subdesarrollados, ademds de engrosamiento de la piel.

OBJETIVO: Este estudio tiene como objetivo revisar, identificar y describir las caracteristicas imaginoldgicas fetales asociadas a la ictiosis.
METODOS: Esta revisién narrativa se centra en la recopilacién de imdgenes de articulos publicados en los tltimos cinco afios, utilizando las
bases de datos MEDLINE a través de PubMed y Google Académico. Los descriptores en salud (términos MeSH) en inglés utilizados incluyen "Skin
Diseases', "Ultrasonography’, "Prenatal”y "Prenatal Diagnosis”. La estrategia de busqueda utilizada en Google Académico fue: ((Genodermatosis)
AND (Ultrassound)). En la plataforma PubMed, la estrategia de busqueda utilizada fue: ((Skin Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR
(Prenatal Diagnosis)).

RESULTADOS Y DISCUSION: En casos de ictiosis arlequin, la hipétesis diagnéstica puede surgir con base en hallazgos como extremidades
anormales, restriccién de crecimiento, liquido amnidtico ecogénico y dismorfismos faciales, como cara plana y boca ancha con labios gruesos,
observados en la ecografia tridimensional. Hallazgos de ecografia prenatal en la dermatopatia restrictiva pueden incluir feto con restriccién de
crecimiento asimétrico, separacién de la membrana corioamnidtica, polihidramnios u oligohidramnios, boca pequenay redonda continuamente
abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexion del miembro superior y variz de la vena umbilical intraabdominal fetal.

CONCLUSION: Las ictiosis son enfermedades genéticas raras con pronéstico frecuentemente desfavorable. El diagnéstico por imagen, al ser no
invasivo y capaz de detectar la enfermedad incluso en ausencia de antecedentes familiares, desemperia un papel crucial. Por lo tanto, es esencial
que los profesionales de imagen estén familiarizados con las caracteristicas imaginoldgicas distintivas de estas condiciones, que pueden ser
identificadas mediante la ecografia. La ecografia prenatal, especialmente la ecografia 3D, desemperia un papel fundamental en el diagndstico,
aunque la manifestacion tardia de la enfermedad presenta desafios en la deteccion y tratamiento oportunos.

PALABRAS CLAVE: DERMATOSIS, GENODERMATOSIS, ICTIOSIS, DIAGNOSTICO PRENATAL, DIAGNOSTICO POR IMAGEN.

INTRODUCCION

La medicina fetal es una subespecialidad de la Ginecolo-
gia y Obstetricia que tiene como objetivo la promocion de
la salud del binomio madre-feto, a través de procedimientos
diagnosticos y terapéuticos relacionados con el embarazo.
La ecografia es el principal método utilizado en esta area, y
a partir de ella es posible realizar otros examenes, como la
amniocentesis guiada, y diagnosticar enfermedades, como las
genodermatosis.!

Las genodermatosis son enfermedades hereditarias, hete-
rogéneas y afectan principal o exclusivamente la piel?, siendo
que algunas de ellas conducen a un aumento de la morbilidad
y mortalidad. Los principales trastornos de este grupo son:
epidermolisis bullosa, trastornos ictidticos y trastornos de la
pigmentacion, como el albinismo oculocutaneo.?

Las ictiosis congénitas son enfermedades con mutacion
del gen que provoca un trastorno en la queratinizacion, interfi-
riendo en la funcion de la barrera cutanea y, en consecuencia,
en la capacidad de proteccion contra agresores externos.*’
Asi, se configura como una combinacion de enfermedades
heterogéneas con trastornos genéticos hereditarios. En la lite-
ratura ya se han descrito mas de 50 mutaciones genéticas que
involucran diversos componentes esenciales para el manteni-
miento de la barrera epidérmica.

Las manifestaciones clinicas son xerosis generalizada, areas
de descamacion vy fisuracion. En los casos mas graves, ocu-
rren desregulacion térmica con hipotermia, pérdida proteica
que aumenta la necesidad nutricional y también infecciones
frecuentes.* Este grupo se divide en varios subtipos segun la
clinica, la histopatologia y la genética.® Los dos grandes sub-
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grupos de las ictiosis son las no sindromicas, que presentan
Unicamente afectacion cutanea, y las sindromicas, que afectan
la piel y otros 6rganos debido a la mutacion genética.

De este modo, las ictiosis no sindromicas también pue-
den dividirse, y los grupos son las ictiosis vulgar y las ligadas
al cromosoma X, las congénitas autosomicas recesivas y las
queratinopaticas. Una forma grave de ictiosis congénita auto-
somica recesiva es la denominada arlequin, caracterizada por
una membrana brillante que envuelve al feto que se descama
después del nacimiento. Nuevos tipos de ictiosis, al ser descu-
biertos a través de la evolucion genética, permiten abordar la
mutacion involucrada.*

Entre las ictiosis, la ictiosis vulgar es la forma mas comun,
con una incidencia de 1:250 nacimientos, en comparacion
con la ictiosis ligada al X, que tiene una incidencia de 1:2.500
nacimientos y una mayor prevalencia en individuos del sexo
masculino. La ictiosis bullosa de Siemens tiene una prevalen-
cia aun menor, de < 1:1.000.000 de individuos.” Por ultimo,
ademas de que la ictiosis arlequin es una forma grave y rara,
puede estar asociada a complicaciones graves y a la muerte
en el 5% de los casos.*

El diagnostico prenatal de pacientes con afecciones he-
reditarias puede ser una parte importante en relacion con la
atencion médica, brindando la oportunidad de tratar posibles
problemas de manera oportuna. Para las familias de los nifios
afectados, el conocimiento previo puede permitir una mejor
preparacion psicologica y financiera, asi como la conduccion
del embarazo.? El diagnostico prenatal esta indicado para aque-
llos fetos con riesgo aumentado de desarrollar genodermatosis.
Dado que se trata de un grupo de enfermedades hereditarias,
las indicaciones incluyen la presencia de un miembro de la fa-
milia afectado o un hijo previo que haya sido afectado.>?

Antiguamente, cuando se investigaba sobre el diagnostico
prenatal de genodermatosis, la Gnica opcion era la biopsia de
piel fetal, un procedimiento invasivo realizado tardiamente,
entre las 15 y 22 semanas de gestacion. Posteriormente, con
el advenimiento de nuevas técnicas, se fue dejando de lado el
fetoscopio, siendo guiado unicamente por ecografia. Actual-
mente, este examen se utiliza poco, siendo reemplazado por
el analisis del ADN fetal, pero en algunas situaciones toda-
via es una opcion, por ejemplo, en casos donde los datos de
ADN son insuficientes, como cuando la mutacion no puede
ser identificada o el gen causante es desconocido.>*8

A lo largo de los anos, con el avance de la medicina y el des-
cubrimiento del gen, el diagnostico prenatal basado en ADN se
ha convertido en una realidad en la practica clinica.® Sin em-
bargo, aun se requieren técnicas invasivas para la obtencion
de células fetales, como es el caso de la amniocentesis, que se
configura como el procedimiento invasivo mas comunmente
empleado para el diagnostico prenatal en el segundo trimes-
tre del embarazo. Debido a que es un procedimiento invasivo,
pueden surgir complicaciones, como fuga de liquido amnidtico,
sangrado vaginal y el riesgo de pérdida fetal, que ha disminuido
drasticamente a lo largo de los anos (0,5%).38 La biopsia de
vellosidades corionicas, que aspira el tejido de la placenta, se

realiza con la ayuda de la ecografia mediante abordaje percuta-
neo transcervical o transabdominal, y tiene la ventaja de poder
llevarse a cabo al inicio del embarazo, presentando un riesgo de
pérdida fetal comparable al de la amniocentesis.®

La ecografia es el examen mas comunmente utilizado
en el diagnostico prenatal y se ha empleado como método
auxiliar en el diagnostico de genodermatosis. Ademas del
beneficio de ser no invasivo, tiene la capacidad de detectar
anomalias en ausencia de cualquier historial familiar. Algu-
nos hallazgos ecograficos durante el embarazo pueden ser
sugestivos de determinadas genodermatosis. En el caso de la
presencia de atresia pilorica y otras caracteristicas como este-
nosis ureteral, artrogriposis y deformidades de la nariz o las
orejas, pueden levantar sospechas de epidermolisis bullosa.
En la ictiosis arlequin, la hipotesis puede surgir con extremida-
des anormales, restriccion del crecimiento, liquido amniotico
ecogeénico y dismorfismo facial, que incluye cara plana y boca
ancha con labios gruesos, visualizados también en la ecografia
tridimensional 38

OBJETIVOS
Revisar, identificar y describir las caracteristicas imaginolo-
gicas fetales de las genodermatosis.

METODOS

Se trata de una revision narrativa con énfasis en la recopi-
lacion de imagenes. Las bases de datos fueron MEDLINE a
través de PubMed y Google Académico. Se incluyeron estu-
dios (ensayos clinicos, ensayos pictoricos, revisiones de litera-
tura, relatos de casos, entre otros) que abordan el tema, que
contienen imagenes de métodos diagnosticos, que estan de
acuerdo con el objetivo de la investigacion y que estan dispo-
nibles en linea en texto completo, publicados en los ultimos
cinco anos, en los idiomas inglés, espanol y portugués. Los
descriptores en salud (términos MeSH) en inglés son “Skin
Diseases”, “Ultrasonography”, “Prenatal’, y “Prenatal Diagno-
sis”. En Google Académico se utilizo la siguiente estrategia de
busqueda: ((Genodermatosis) AND (Ultrasound)). Se encon-
traron 791 articulos, los cuales fueron seleccionados primero
mediante la lectura de los titulos, de los cuales se excluyeron
318. De los 473 articulos restantes, se eligieron 187 tras la lec-
tura de los resumenes, de los cuales 33 fueron seleccionados
por la presencia de imagenes ecograficas, siendo que tres de
estos abordaban especificamente las ictiosis y se utilizaron en
el presente estudio. En la plataforma PubMed, se utilizo la
siguiente estrategia de busqueda: ((Skin Diseases) AND (Ul-
trasonography, Prenatal) OR (Prenatal Diagnosis)). Se encon-
traron 4087 articulos, los cuales fueron seleccionados primero
mediante la lectura de los titulos, de los cuales se excluyeron
3254. De los 833 articulos restantes, se eligieron 196 tras la
lectura de los resumenes, de los cuales seis fueron selecciona-
dos por la presencia de imagenes ecograficas, siendo que dos
de estos abordaban especificamente las ictiosis y se utilizaron
en el presente estudio. El diagrama a continuacion ilustra la
seleccion de los articulos (figura 1).
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4878 articulos
identificados

3572 articulos
excluidos

1306 articulos
restantes

229 articulos
seleccionados

9 articulos
que contienen
imdagenes

5 articulos
utilizados

Figura 1. Fluxograma que muestra la seleccion de los articulos

RESULTADOS Y DISCUSION
La Tabla 1 ilustra los trabajos seleccionados para la inves-

tigacion, senalando los criterios e imagenes utilizados.

Articulos Autor Imagenes  Datos importantes utilizados
utilizadas
Frenatal diagnose of a Jian W, Due Q,Lai Z, 3 Hallazgos ecograficos de
fetus with Harlequin Li Y, Li 8 (2018) anomalias faciales fetales.
ichthyosis in a Chinese
Family
Harlequin ichthyosis —a  Hanish ME, Diversas descripciones de
disturbing disorder 19 Bhadbhade SP posibles alteraciones observadas
Shashikumar éM en la ecografia obstétrica que
g ' contribuyen a la identificacion
Deepadarshan K diagnostica.
(2018)
Recurrent case of arare  Alkilic A(2019) Uso de la ecografia 3D para la
and daetrasraﬁng entity identificacion de la expresion
Harlequin Ichthyosis.u fenotipica tardia.
Ichthyosis Prematunty  Al-EKhenaizan S, Identificacion del sindrome
S_\mdromc: arare form AlSwalem A, de ictoiosis de premgtundad a
but easily recognizable  AlBalwi MA. (2021) traves de la separacion de las
btk 12 membranas corionica y amnictica y
ichiuy osis. polihidramnios.
Prenatal diagnosis for Wang Y, Lu C, Mas 4 Hallazgos ecograficos

restrichive dermopathy
cavsed by novel

M, Ding H, Huang
Y, Zhang ¥, Zhao X,

de alteraciones en las
extremidades con flexion
fija y alteraciones vasculares

mutations in Dul, Xieng ¥, abdominales.
ZMPSTE24 gene and Geng J, Yin A.
review of clinical (20200

fearres and pathogenic
mutations described in
literatures. 1

Tabla 1. Tlustra los principales criterios utilizados en los trabajos seleccionados.

Las manifestaciones clinicas comunes de la ictiosis arle-
quin incluyen el endurecimiento de la superficie de la piel,
lo que compromete el control de la temperatura corporal
debido a la dificultad en la pérdida de agua y favorece las
infecciones. Ademas, son comunes las alteraciones respirato-
rias y la deshidratacion.’

En la ecografia obstétrica, se pueden observar alteracio-
nes como la morfologia anormal del hueso nasal o la ausen-
cia de nariz, ectropion, eclabio, orejas displasicas, hipoplasia
de los dedos de manos y pies, dedos de los pies curvados,
puno cerrado, restriccion del crecimiento fetal, polihidram-
nios y piel engrosada. La ecografia morfologica confirma las
alteraciones encontradas en la ecografia inicial y en la rutina
obstétrica.”'°

En las figuras 2 a 4, se observan las siguientes caracteris-
ticas relacionadas con la ictiosis arlequin: eversion palpebral,
boca grande y abierta, y caracteristicas faciales anormales.

Figura 2. Ecografia bidimensional — eversién de los parpados del feto®.

Figura 3. Ecografia bidimensional - feto con boca grande y abierta °.
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Figura 4. Ecografia tridimensional - caracteristicas faciales anormales 9.

La ecografia prenatal, especialmente la ecografia tridi-
mensional (USG 3D), es una modalidad importante para el
diagnostico prenatal. A pesar de presentar muchos signos dis-
tintivos durante el examen, como extremidades cortas, boca
abierta, contracturas articulares, edema de manos y pies, y
liquido amnidtico turbio, la expresion fenotipica tardia de la
enfermedad representa un desafio tanto para la deteccion
oportuna como para el tratamiento adicional — figura 4."

En el sindrome de prematuridad ictiosa, otro tipo de ge-
nodermatosis, se pueden observar en la ecografia prenatal
la separacion de las membranas corionica y amniotica, asi
como polidramnios con apariencia de cielo estrellado.'?

Los hallazgos de ecografia prenatal en la dermatopatia res-
trictiva pueden incluir un feto con restriccion de crecimiento
asimétrica, separacion de la membrana corioamniotica, poli-
dramnios u oligodramnios, boca pequena redonda continua-
mente abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexion del
miembro superior y varices de la vena umbilical intraabdomi-
nal fetal. Estas caracteristicas se ilustran en las figuras >813

Figura 5. Ecografia mostrando boca abierta en forma de "O" 13.

Figura 6. Ecografia mostrando separacion de la membrana corioamniética y
polidramnios."

"“3 &

Con;:ted extremities

Figura 7. Ecografia mostrando contracciones fijas en flexién de los miembros
superiores."

Fetal intra-abdominal
umbilical vein varix

1 DD0.9%cm

Figura 8. Ecografia mostrando varices de la vena umbilical intra-
abdominal fetal (dilacion de 9,9 mm).

CONCLUSION

Las ictiosis son enfermedades genéticas raras que, en su
mayoria, tienen un pronostico desfavorable. Dado que se
presentan en el utero, el diagndstico por imagen es funda-
mental y continua siendo el método de eleccion, con el be-
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neficio de ser no invasivo y de poder detectar la enfermedad
sin necesidad de un historial familiar. Por lo tanto, es esencial
que el especialista en imagenologia tenga conocimientos so-
bre la patologia y, especialmente, sobre sus hallazgos carac-
teristicos, que se pueden identificar a través de la ecografia.
La inclusion de los parametros de estas dermatopatias en
la rutina de atencion prenatal es de suma importancia para
llevar a cabo un tamizaje efectivo. Sin embargo, debido a la
escasez de estudios sobre el tema, el diagndstico a menudo
se retrasa, lo que empeora el pronostico del feto y agrava el
sufrimiento de la familia.
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REPORTE DE CASO

IMPLICACIONES DIAGNOSTICAS Y PRONOSTICAS
DE LA ENFERMEDAD RENAL POLIQUISTICA
AUTOSOMICA RECESIVA EN EL PRENATAL:
ESTUDIO DE CASOY CONSIDERACIONES CLINICAS.

VINICIUS CAPELLARI GABANA', LUiSA RIGON BORBA', YASMIN RICARTE HASS LOPES', ANDRE CAMPOS DA CUNHA',
RAFAEL ROSA', JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES?

RESUMEN

INTRODUCCION: La enfermedad renal poliquistica autosémica recesiva (ERPAR) es la enfermedad renal quistica mds frecuentemente observada
en el periodo prenatal. Nuestro objetivo fue describir los hallazgos prenatales de un feto diagnosticado con ERPAR, resaltando su importancia
para el diagndstico, manejo y prondstico de los pacientes.

Reporte de Caso: La paciente era una primigesta de 16 anos, cuyo esposo era consanguineo. Fue derivada para evaluacion debido a rifiones
displdsicos multicisticos en el feto. El examen a las 22 semanas revel6 rifiones displdsicos y aumentados de tamano, hiperecogénicos y con
quistes, asociados a adramnia. La ecografia a las 31 semanas mostrd reduccién de la circunferencia tordcica y aparente hipoplasia pulmonar.
La resonancia magnética (RM) fetal reveld hallazgos similares, lo que fue compatible con ERPAR. El bebé nacié presentando facies de Potter y un
abdomen bastante distendido, y fallecié tras el nacimiento por disfuncién respiratoria.

Discusion: La identificacién prenatal a través de la ecografia de las caracteristicas renales asociadas a la adramnia fue importante para el
diagnéstico de ERPAR, especialmente ante diversos diagndsticos diferenciales. Los datos de la historia clinica y el resultado de la evaluacién
por RM también fueron cruciales para la confirmacién diagndstica. Ademds, otros hallazgos, como la reduccidn de la circunferencia tordcica,
ayudaron en la planificacién del nacimiento y en la determinacion de la gravedad del prondstico.

Conclusién: Nuestro relato destaca la importancia de la evaluacién prenatal a través de la ecografia para la deteccién de hallazgos que juegan un
papel crucial tanto en el diagndstico de ERPAR como en su manejo y prondstico.

PALABRAS CLAVE: RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICO RECESIVO; DIAGNOSTICO PRENATAL; OLIGOHIDRAMNIOS; MANEJO
CLINICO; PRONOSTICO.

INTRODUCCION

La enfermedad renal poliquistica es una condicion genética
que puede tener un patron de herencia autosomico dominante
0 autosomico recesivo. Sin embargo, ambas formas se caracte-
rizan por la presencia de multiples quistes renales y se clasifican
como ciliopatias debido a la estructura y funcion anormales de
los cilios (organulos presentes en el lado apical de casi todas las
células epiteliales y de muchas células endoteliales), que contri-
buyen a la proliferacion de células quisticas, secrecion de fluidos
y alteraciones en la matriz extracelular 2.

Estas condiciones pueden ser detectadas aun en el periodo
prenatal, a partir de la identificacion de hallazgos ecograficos
caracteristicos. Ademas, permiten la diferenciacion entre la en-
fermedad del adulto, que es la forma con patron dominante, y
la de la infancia, que presenta un patrén autosomico recesivo.
Esta ultima es mas comunmente conocida como enfermedad

renal poliquistica autosomica recesiva (ERPAR) y consiste en la
enfermedad renal quistica mas frecuentemente observada en
el periodo intrauterino >.

Asi, el objetivo de este relato fue describir los hallazgos pre-
natales de un feto diagnosticado con ERPAR, con el fin de
resaltar su importancia para la determinacion no solo del diag-
nostico, sino también del manejo y pronostico de los pacientes.

REPORTE DE CASO

La paciente era una mujer de 16 anos en su primer emba-
razo. Fue derivada al servicio de medicina fetal por una ecogra-
fia que mostraba un feto con evidencias de rifiones displasicos
multicisticos. Su esposo era consanguineo, primo en primer
grado. En la ecografia realizada en el segundo trimestre, a las
22 semanas de gestacion, se observaron rifiones displasicos y
aumentados de tamano (el derecho media 6,1 x 3,2 x 3,2 cm,
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con un volumen de 33,1 cm3, y el izquierdo, 5,7 x 3,5 x 3,3
cm, con un volumen de 34,2 cm?), hiperecogénicos y con mul-
tiples quistes en su interior, presentando poca diferenciacion
corticomedular y asociados a la presencia de adramnia (Fig. 1).

Figura 1. Imagenes de la ecografia bidimensional, realizada a las 22 semanas
de gestacion, que muestran el aspecto de los rifiones, los cuales presentan
displasia y aumento de tamafo, ademds de ser hiperecogénicos, con
multiples quistes en su interior y poca diferenciacion corticomedular.

La ecocardiografia fetal fue normal. El cariotipo fetal, ob-
tenido a partir del procedimiento de cordocentesis, revelo
una constitucion cromosomica masculina normal (46,XY).
La ecografia realizada a las 31 semanas de gestacion mostro
ademas reduccion de la circunferencia toracica asociada a
una aparente hipoplasia pulmonar.

La resonancia magnética (RM) fetal revelo hallazgos si-
milares a los encontrados en la evaluacion ecografica, lo que
fue compatible con el diagnostico de ERPAR (Fig. 2).

Figura 2. Aspecto de los rifiones visualizados a través de la resonancia
magnética fetal. Notar la similitud con los hallazgos verificados mediante la
ecografia. Las flechas rojas indican los rifiones y las blancas, el pulmon, que,
por su tamaro, parece estar hipoplasico (A y B).

El bebé nacio por cesarea, a término, pesando 3.130 gy con
un puntaje de Apgar de 2 tanto en el primer como en el quinto
minuto. En la evaluacion del recién nacido, se observaron facies
de Potter (cara aplanada, con presencia de surcos infraorbitarios
marcados, micrognatia y orejas de baja implantacion), ademas
de un abdomen bastante distendido. Desarrollé una disfuncion
respiratoria grave y fallecio pocas horas después del nacimiento.

DISCUSION

La evaluacion de la anatomia fetal en el segundo trimestre
de gestacion mediante ecografia es una herramienta esencial
para el diagnostico de diversos defectos congénitos, siendo que
aproximadamente el 20% de estos estan relacionados con ano-
malias renales. Uno de los hallazgos mas sugestivos de ERPAR
es la presencia de quistes renales, generalmente pequenos (1-2
mm de diametro), detectados entre las 21 y 24 semanas de ges-
tacion. La cantidad y el tamano de los quistes son factores im-
portantes para el diagnostico. Aunque el compromiso hepatico
es caracteristico de la ERPAR, generalmente no se detecta antes
del nacimiento. Otros hallazgos relevantes en la ecografia inclu-
yen rinones aumentados y reduccion del volumen de liquido
amniotico, indicativos de disfuncion renal. La dilatacion de los
tubulos renales también provoca hiperecogenicidad renal, y la
vejiga fetal puede ser pequena o no visualizada debido a la baja
produccion de orina 3°.

En el presente caso, la RM fetal complemento los hallazgos
ecograficos, confirmando el diagnostico de ERPAR. La RM es
especialmente util en situaciones de oligohidramnios, adramnia,
obesidad materna o mala posicion fetal, que pueden dificultar
la visualizacion de los rifiones y del tracto urinario .

El diagnostico diferencial de la ERPAR incluye diversas con-
diciones con compromiso quistico renal, como la Enfermedad
Renal Poliquistica Autosomica Dominante (ERPAD) y rinones
displasicos multicisticos. La ERPAR puede asemejarse al sindro-
me de Meckel-Gruber, pero este presenta otras caracteristicas,
como encefalocele occipital y polidactilia postaxial *°.

La cariotipificacion fetal se realizd no para confirmar la ER-
PAR, ya que esta es una condicion de origen genético, sino para
excluir alteraciones cromosomicas, como las observadas en las
trisomias de los cromosomas 13 y 18, que también pueden
estar asociadas con rinones quisticos. La eleccion de la cordo-
centesis se debio a la presencia de adramnia. La ecocardiografia
fetal se realizo para excluir cardiopatias congénitas, comunes en
sindromes cromosomicos °.

La ERPAR es una enfermedad renal quistica grave que tam-
bién puede afectar el higado y el tracto biliar, con una inciden-
cia estimada de 1:20,000 nacimientos. Es causada por mutacio-
nes en el gen PKHD 1, ubicado en el cromosoma 6p12.3-p12.2.
Las mutaciones son generalmente exclusivas de cada familia, lo
que dificulta las correlaciones genotipo-fenotipo y la implemen-
tacion de pruebas diagnosticas directas 7.

Como condicion autosomica recesiva, la ERPAR puede
estar asociada a la consanguinidad parental y al historial de
hermanos afectados, aunque la ausencia de estos factores no
excluye el diagnostico. El diagnostico correcto es esencial para
el asesoramiento genético y la determinacion del riesgo de re-
currencia, que es del 25% para futuros hijos de la pareja *5,

Ademas, el asesoramiento genético debe abordar el pro-
nostico y el manejo del embarazo. En los casos de secuencia de
Potter, como en nuestro paciente, el pronodstico es grave, con
una alta tasa de mortalidad extrauterina. En situaciones menos
graves, el asesoramiento familiar a través de la planificacion del
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parto y la preparacion para intervenciones neonatales, como
dialisis y ventilacion mecanica, son fundamentales ©°.

En los casos de ERPAR, la enfermedad en si no siempre
esta presente en el periodo prenatal; sin embargo, su expre-
sion temprana en este periodo se considera un factor de mal
pronostico. La presencia de oligohidramnios o adramnia es el
hallazgo de mayor impacto en la determinacion de la super-
vivencia *. Ademas, la reduccion de la circunferencia toracica
esta asociada con hipoplasia pulmonar, que es frecuente en
estos casos, usualmente secundaria a esta reduccion o falta de
liquido amnidtico (oligohidramnios o adramnia). Esto se debe
a la ausencia de produccion de orina fetal debido al compro-
miso renal, lo que lleva a la constriccion fetal y a la secuencia
de Potter, con hallazgos como aplanamiento de la cara, surcos
infraorbitarios marcados y orejas de baja implantacion (facies
de Potter), deformidades con contracciones o artrogriposis de
los miembros y hipoplasia pulmonar 2.

La hipoplasia pulmonar, secundaria a la oligohidramnia, es
la principal causa de muerte posnatal, siendo responsable de
aproximadamente el 30% de las muertes inmediatamente des-
pués del nacimiento. Sin embargo, la supervivencia neonatal ha
mejorado en casos con menor grado de compromiso renal y
ausencia de oligohidramnia 47

De esta forma, la identificacion prenatal de estos hallazgos
en casos sospechosos de ERPAR puede utilizarse como una
herramienta de prediccion del riesgo perinatal y de pronostico
a largo plazo*.

CONCLUSION

Este relato destaca la importancia de la ecografia en el
diagnostico prenatal de la ERPAR, ya que es posible identificar
hallazgos renales y gestacionales que sugieren la condicion, in-
cluso entre diversas enfermedades renales quisticas. Los datos
clinicos y examenes complementarios, como la RM, también
contribuyen a confirmar el diagnostico. Examenes adicionales,
como la cariotipificacion y la ecocardiografia fetal, son utiles
en el diagnostico diferencial. Hallazgos como oligohidramnia y
reduccion de la circunferencia toracica son relevantes para la
planificacion del parto y para la determinacion del pronostico.
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QUISTE ALANTOIDEO ASOCIADO A UROPATIA
OBSTRUCTIVA: RELATO DE CASO CON
REGRESION ESPONTANEA PRENATAL
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RESUMEN

INTRODUCCION: El quiste alantoideo es una dilatacién que ocurre debido a la regresién y cierre inadecuados del traco. Nuestro objetivo fue
describir los hallazgos prenatales de un feto que presenta cisto alantoideo y evidencias de uropatia obstructiva, que evoluciona con regresién
espontdnea aun en el segundo trimestre.

REPORTE DE CASO: La paciente era una gestante de 17 afios cuya ecografia obstétrica a las 16 semanas revelé un quiste del cordén umbilical,
que media 2,3 cm de didmetro y se comunicaba con una vejiga fetal dilatada. Se observa el “signo de la cerradura’; lo que indicaba una posible
obstruccién uretral. Un mes después, también se verificé la dilatacién de ambas pelvis renales. A las 24 semanas, el quiste ya no se veia y la vejiga
presentaba dimensiones normales, algo que también ocurrié a las 35 semanas con las pelvis renales. El nifio nacié asintomadtico, sin persistencia
del traco.

DISCUSION: Existe la hipétesis de que los quistes alantoideos puedan formarse debido a un aumento de la presién en el tracto urinario causado
por una obstruccién, como aparentemente se observé en nuestro caso. Llamé la atencién que ambos presentaron una involucion espontdnea y
precoz en comparacion con las descripciones de la literatura, quizds debido a la ruptura del quiste o a la resolucién de la causa de la obstruccion.
CONCLUSION: El diagnéstico y la descripcién de la evolucién de quistes alantoideos durante el embarazo son raros. Suelen presentar involucién
espontdnea, pero no de forma tan precoz como en nuestro caso, que tal vez ocurrié debido a su ruptura o a la resolucion natural de la obstruccion
urinaria fetal.

PALABRAS CLAVE: QUISTES; CORDON UMBILICAL; DIAGNOSTICO PRENATAL; ECOGRAFIA; REMISION ESPONTANEA.

INTRODUCCION

Los quistes del cordon umbilical son relativamente raros,
con una prevalencia que varia entre 0,4-3,4% en el primer
trimestre de gestacion. Estos quistes pueden clasificarse en
pseudocistos, que son mas comunes y a veces estan asociados
a anomalias cromosomicas, y quistes verdaderos, menos fre-
cuentes y generalmente localizados cerca de la insercion fetal
del cordon umbilical. !.

El quiste alantoideo se caracteriza por ser una dilatacion
causada por la regresion y cierre inadecuados del draco 2. Par-
te de los casos esta asociada a uropatia obstructiva, lo que
lleva a la hipotesis de que la aparicion de estos quistes puede
ocurrir debido a un aumento de la presion en el tracto urina-
rio, provocado por la obstruccion. Sin embargo, su etiologia
aun no se comprende completamente >.

Avances significativos en el desarrollo de equipos de
ecografia de alta resolucion han permitido diagnosticos
mas precisos de diferentes tipos de anomalias fetales, in-
cluyendo los quistes alantoideos presentes en el cordon

umbilical '. Ademas, este examen, al ser altamente sensible,
ha posibilitado la identificacion de caracteristicas detalladas
de estos quistes, que pueden ayudar aun mas en su confir-
macion diagnostica *. Aunque muchos quistes alantoideos
pueden desaparecer espontaneamente durante el periodo
prenatal, posiblemente debido a una ruptura, esta resolu-
cion puede resultar en la presencia de un draco patente
después del nacimiento, lo que frecuentemente requiere
intervencion quirurgica. Sin embargo, la importancia clinica
y la historia natural de los quistes alantoideos aun son poco
reportadas en la literatura, asi como poco comprendidas '.

Ante esto, nuestro objetivo fue describir el caso de un feto
diagnosticado con un quiste alantoideo asociado a una uro-
patia obstructiva, que presento resolucion espontanea. Junto
a esto, se discutiran cuestiones relacionadas tanto con su diag-
nostico y origen como con su evolucion.

REPORTE DE CASO

La paciente era una gestante de 17 anos, en su tercera
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gestacion, con historial previo de dos pérdidas gestacionales
espontaneas. Fue derivada con 16 semanas y 2 dias de gesta-
cion debido a una coleccion de liquido, con pared gruesa, ad-
herida a la pared abdominal fetal, de etiologia por esclarecer,
asociada a una posible estenosis de uretra posterior.

La ecografia realizada en ese momento del embarazo en
nuestro servicio mostré la presencia de un quiste localizado
en el cordon umbilical, que media 2,3 cm de diametro (Fig.
1A), ademas de una dilatacion de la vejiga, con engrosa-
miento de su pared, y evidencia del “signo de la cerradura”,
indicativo de una obstruccion uretral (Fig. 2B). Las pelvis
renales tenian un tamano normal (la derecha media 3,5 mm
y la izquierda, 3,8 mm) (Fig. 2A). La ecografia realizada a las
18 semanas y 2 dias mostro hallazgos similares.

El cariotipo fetal, realizado por amniocentesis, fue normal
(46,XY). La ecografia realizada un mes después mostré un
cordon umbilical con tres vasos y la presencia de un quiste
en su interior, que media 2,7 cm de diametro (Fig. 1B). Habia
dilatacion de las pelvis renales (la derecha media 6,8 mm y la
izquierda, 6,6 mm) (Fig. 2C). Ademas, fue posible visualizar la
comunicacion existente entre la vejiga y el quiste alantoideo,
a través del uraco (Fig. 2D). El liquido amnidtico se mostraba
con una cantidad normal.

En la evaluacion ecografica, con 24 semanas y 2 dias de
gestacion, el quiste en el cordon umbilical ya no era visible.
Solo habia un enredo del cordon umbilical cerca de la pared
abdominal (Fig. 1C). Ademas, la vejiga presentaba forma y
dimensiones normales (Fig. 2F). Las pelvis renales median 6,0
mm a la derecha y 5,0 mm a la izquierda (Fig. 2E).

Figura 1. Imdgenes de ecografia bidimensional con uso de Doppler,
mostrando el quiste alantoideo (flechas rojas) a las 16 semanas y 2 dias (A),
y alas 21 semanas y 2 dias (B). Note que a las 24 semanas y 2 dias el quiste
ya no era visible y habia un enredo del cordén umbilical cerca de la pared
abdominal (flecha roja) (C).

Figura 2. Imagenes del tracto urinario fetal observadas a través de la
ecografia bidimensional en diferentes momentos de la gestacion.

En la ecografia, con 26 semanas y 4 dias, también habia
reduccion del tamano de ambas pelvis renales. El ecocardio-
grama con Doppler fetal no revelé anomalias. Con 35 sema-
nas, el indice de liquido amnidtico (ILA) se mostraba normal.
La ecografia realizada cerca del final del embarazo, a las 37
semanas, tampoco revelo alteraciones.

El bebé nacio por cesarea, con 37 semanas y 5 dias de
gestacion, pesando 3.150 gramos y con puntajes de Apgar
de 9 y 10 en el primer y quinto minuto, respectivamente.
Estaba asintomatico, sin signos de persistencia del uraco ni de
obstruccion uretral. Su funcion renal era normal.

DISCUSION

A pesar de los avances recientes en el diagnostico por ima-
gen, la descripcion prenatal de quistes alantoideos aun es rara
en la literatura disponible '*°. Los relatos que detallan su evo-
lucion, como en el presente caso, son ain menos comunes °.

Desde el punto de vista diagnostico, como se observo en
nuestro relato, la ecografia bidimensional con Doppler es sufi-
ciente para identificar el quiste. Hallazgos importantes incluyen
la visualizacion del quiste dentro del cordon umbilical, entre los
vasos, y la identificacion de una comunicacion con la vejiga fe-
tal *. Examenes complementarios, como la ecocardiografia fetal,
fueron cruciales para excluir malformaciones asociadas.

Los quistes alantoideos tienden a ocurrir de forma aisla-
da. Sin embargo, la literatura describe asociaciones con otras
anomalias fetales, como onfalocele, hipospadia y diverticulo
de Meckel 7, asi como anomalias cromosomicas, como la mi-
crodelecion que involucra la region 1g21.1g21.2 8 Aunque
la relacion con alteraciones cromosomicas, como la trisomia
del cromosoma 13 (sindrome de Patau) y la trisomia del cro-
mosoma 18 (sindrome de Edwards), es mas fuerte en casos
de pseudocistos del cordon umbilical !, este hallazgo refuerza
la importancia de examenes de laboratorio, como cariotipo
y microarray (array-CGH), en casos de quiste alantoideo 8°.

En nuestro caso, la ecografia revelo hallazgos sugestivos de
uropatia obstructiva a nivel uretral, que desaparecieron espon-
taneamente a lo largo de la gestacion. El analisis cariotipico no
revelé anomalias cromosomicas, pero no excluye la posibili-
dad de alteraciones microscopicas, como microdeleciones y
microduplicaciones, que no fueron detectadas por este exa-
men. Estas alteraciones pueden ser identificadas mediante téc-
nicas de citogenética molecular, como FISH o CGH-array .

Los quistes alantoideos normalmente aumentan de tama-
fio antes de resolverse espontaneamente, lo que sugiere una
ruptura antes del nacimiento !. En el presente caso, creemos
que la resolucion ocurrio por la ruptura del quiste, como se
sugiere en la literatura !, dado que el quiste aumento ligera-
mente antes de desaparecer. Esto puede haber causado la for-
macion de una fistula, con descompresion del tracto urinario
por el extravasamiento de orina fetal al espacio amniotico.

Otra hipotesis es que la resolucion ocurrio debido a la
disminucion de la presion en el tracto urinario, como conse-
cuencia de la resolucion espontanea de la obstruccion #. Esta
suposicion se refuerza por la ausencia de signos de uropatia
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obstructiva después del nacimiento, como la presencia de una
valvula de uretra posterior *.

Los quistes alantoideos en el cordon umbilical estan fre-
cuentemente asociados con un uraco patente, condicion que
generalmente requiere tratamiento quirurgico '. El enfoque
posnatal habitual es la reseccion quirdrgica °. Sin embargo, en
nuestro caso, hubo una resolucion espontanea del quiste, aun
en el segundo trimestre, mas temprano de lo normalmente
reportado, lo que puede explicar la ausencia de persistencia
del araco después del nacimiento. También es relevante no-
tar que, a pesar de los signos de uropatia obstructiva durante
la gestacion, la funcion renal del recién nacido se mantuvo
preservada, evitando complicaciones como la necesidad de
dialisis o trasplante renal. Tal vez esto esté relacionado con la
resolucion temprana de los signos de obstruccion, como se
observo durante la gestacion.

Las infecciones son las principales complicaciones asocia-
das con los quistes alantoideos 2. Otras consecuencias posibles
incluyen la prematuridad, la formacion de fistulas, abscesos >
y, raramente, la progresion a malignidad 2.

CONCLUSIONES

El diagnostico y la descripcion de la evolucion de los
quistes alantoideos durante la gestacion son raros. Aunque
generalmente ocurren de forma aislada, algunos casos estan
asociados con anomalias cromosomicas o malformaciones,
especialmente obstrucciones del tracto urinario. Estos quistes
tienden a resolverse espontaneamente, pero la resolucion pre-
coz observada en este caso puede haber ocurrido debido a la
ruptura del quiste, con formacion de fistula, o a la resolucion
espontanea de la obstruccion urinaria. Esto puede haber con-
tribuido a la no persistencia del draco después del nacimiento,
asi como a la preservacion de la funcion renal.

AGRADECIMIENTOS

Nos gustaria agradecer a la paciente y su familia, asi como
a los demas colegas del Servicio de Medicina Fetal del Hospi-
tal Materno Infantil Presidente Vargas (HMIPV) por su contri-
bucion al desarrollo del presente estudio.

REFERENCIAS

1. Umeda S, Usui N, Kanagawa T, Yamamichi T, Nara K, Ueno T, Owari M,
Uehara S, Oue T, Kimura T, Okuyama H. Prenatal and postnatal clinical
course of an urachus identified as an allantoic cyst in the umbilical cord.
Eur | Pediatr Surg. 2016;26(2):200-2.

2. Yu S, Kim KW, Lee HJ, Lee Y], Yoon CS, Kim MJ. Urachal remnant dis-
eases: spectrum of CT and US findings. Radiographics. 2001;21(2):451-61

3. Ghezz F, Raio L, Di Naro E, Franchi M, Cromi A, Dirig P. Single and
multiple umbilical cord cysts in early gestation: two different entities. Ultra-
sound Obstet Gynecol. 2003;21(3):215-9.

4. Trong Thach T, Duy Quan V, Diem Nghi T, Hoang Anh N, Phi Hung L,
Thien Luan N, Phuoc Long N. Case Report: pre-and postnatal manage-
ment of an allantoic cyst with patent urachus and single umbilical artery.
F1000Res. 2015 May 22;4:124.

5. Vander BiltJD, Van Zalen RM, Heij HA, Bilardo CM, Aronson DC. Prena-
tally diagnosed ruptured vesico-allantoic cyst presenting as patent urachus
at birth. ] Urol. 2003;169(4):1478-9.

6. Tekesin I, Kiiper-Steffen R. Prenatal diagnosis and clinical course of a patent
urachus associated with an allantoic cord cyst and a giant umbilical cord.
Ultrasound Int Open. 2018 Sep;4(3):E104-E105.

7. Bonasoni MP, Comitini G, Cavicchioni O, Barbieri V, Dalla Dea G, Palicelli
A, Aguzzoli L. Prenatal detection of vesico-allantoic cyst: ultrasound and
autopsy findings. Fetal Pediatr Pathol. 2023;42(3):498-505.

8. Bouariu A, Scutelnicu AM, Ciobanu AM, Cimpoca Raptis BA, Dumitru
AE, Nedelea F, Gic N, Panaitescu AM. A rare case of allantoic cyst with
patent urachus in fetus with a microdeletion in 1q21.1q21.2 region. Diag-
nostics (Basel). 2021;11(12):2332.

9. Zangen R, Boldes R, Yaffe H, Schwed P, Weiner Z. Umbilical cord cysts in
the second and third trimesters: significance and prenatal approach. Ultra-
sound Obstet Gynecol. 2010;36(3):296-301.

10. Smeets DE Historical prospective of human cytogenetics: from micro-
scope to microarray. Clin Biochem. 2004;37(6):439-46.

RAFAELA GAGEIRO LUCHESI SOARES
http://lattes.cnpq.br/2570351969262267
https://orcid.org/0000-0002-7126-2345

ALINE DEBORAH MORAES
http://lattes.cnpq.br/9109488645512745
https://orcid.org/0000-0002-5859-8784

MARIA EDUARDA CORREA PEREIRA
http://lattes.cnpq.br/1597510561356884
https://orcid.org/0009-0007-9496-8993

JULIA CACHAFEIRO REQUIA
https://lattes.cnpq.br/5074633853328726
https://orcid.org/0009-0005-0202-5206

JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES
http://lattes.cnpq.br/8253976877321806
https://orcid.org/0000-0002-8108-9638

RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA
http://lattes.cnpq.br/7255679916272398
https://orcid.org/0000-0003-1317-642X

Editor cientifico - Heverton Pettersen
Revisién ortogréfica: Dario Alvares
Recibido: 10/08/24. Aceptado: 23/09/24. Publicado: 01/10/24.

34 | RBUS - SOCIEDAD BRASILENA DE ULTRASONOGRAFIA




REPORTE DE CASO

TERATOMA INTRAPERICARDICO FETAL: UN
REPORTE DE CASO

FERNANDO GUIMARAES SILVA', MARCELLO BRAGA VIGGIANO', THIAGO LARA DA ROCHA', RAISSA FRAGOSO',
EMANOELE DE FREITAS SIQUEIRA', WALDEMAR NAVES DO AMARAL?

RESUMEN

INTRODUCCION: Los tumores cardiacos primarios, incluidos los teratomas, son raros y generalmente se diagnostican en el titero o en el periodo
postnatal. El teratoma intrapericdrdico es el segundo tumor cardiaco benigno mds comin en fetos, pudiendo causar complicaciones como
taponamiento cardiaco e hidropsia fetal, lo que puede llevar a la muerte. Este reporte describe un caso raro de teratoma intrapericdrdico fetal
detectado por ultrasonografia en una maternidad de alto riesgo.

REPORTE DE CASO: Una gestante de 32 arios fue diagnosticada con una masa mediastinica de 32 mm, asociada a derrame pericdrdico,
desplazamiento del mediastino y riesgo de hidropsia. La paciente fue remitida a otro hospital para procedimientos de pericardiocentesis y
esclerosis del tumor. A pesar de los intentos, el feto desarrollé hidropsia y, tras el nacimiento por cesdrea, fallecié debido a hipoplasia pulmonar.
DISCUSION: El diagnéstico fetal temprano de tumores cardiacos se ha vuelto mds preciso con el avance de las técnicas de imagen. Los teratomas
intrapericdrdicos son tumores raros que pueden causar compresion cardiaca y muerte fetal. Un diagndstico precoz es crucial para el manejo
adecuado, permitiendo intervenciones como pericardiocentesis o reseccién quirdrgica. La cirugia fetal es una opcion terapéutica cuando estd
disponible y se realiza antes de la hidropsia.

CONCLUSION: Un manejo temprano y la cirugia fetal podrian haber cambiado el pronéstico de este caso. La referencia rdpida a centros
especializados es esencial para mejorar los resultados perinatales.

PALABRAS CLAVE: TERATOMA INTRAPERICARDICO, MEDICINA FETAL, TUMOR CARDIACO FETAL, PERICARDIOCENTESIS, HIDROPSIA,
CIRUGIA FETAL.

INTRODUCCION

Los tumores cardiacos primarios son diagnosticos raros
y generalmente se realizan en el Utero o en el periodo post-
natal. De acuerdo con Tagliati et al.!, son tumores diagnos-
ticados en la infancia o en la vida fetal como lesiones in-
trapericardicas multiloculadas con componentes quisticos y
solidos, tipicamente localizados cerca de la raiz de la arteria
pulmonar o de la aorta. Segiin Camargo et al.?, presentan
una incidencia de 0,009% en los rastreos ecograficos de
bajo y alto riesgo. Alrededor del 90% de estos tumores son
benignos y corresponden a cinco tipos histologicos: rabdo-
miomas, teratomas, fibromas, hemangiomas y hamartomas.
El rabdomioma es el mas frecuente entre los tipos histologi-
cos benignos, siendo responsable del 60-86% de los casos.
Por otro lado, el teratoma es el segundo mas frecuente. Se
trata de un tumor raro de origen embrionario, histologica-
mente complejo, compuesto por lineas celulares germinales
endodérmicas, mesodérmicas y ectodérmicas. La ecografia
y la ecocardiografia fetal, segin Desmond et al.?, detectan
con frecuencia tales patologias. En lo que respecta al terato-
ma intrapericardico, esta masa tumoral junto con el derrame

pericardico puede ocasionar taponamiento cardiaco que, si
se alivia, puede salvar la vida del feto. El objetivo de este re-
porte es describir un caso sospechoso de esta rara patologia
fetal detectado por ecografia obstétrica en una maternidad
de alto riesgo en Goiania-GO, asi como las dificultades y
eventos relacionados con el caso.

REPORTE DE CASO

El Hospital Estatal de la Mujer de Goias (HEMU) es un
hospital publico situado en Goiania (GO) que absorbe una
parte significativa de los casos de medicina fetal de todo el
estado de Goias y es una referencia en Brasil para la cirugia
de correccion de gemelaridad imperfecta. En 20 anos, este es
el primer caso sospechoso de teratoma intrapericardico fetal.

El caso en cuestion es de una gestante de 32 anos, se-
cundigesta, con antecedentes de un aborto espontaneo en
el primer trimestre hace 10 anos, sobrepeso, sin alteraciones
laboratoriales ni habitos nocivos. Fue admitida con 23 sema-
nas y 4 dias en el Servicio de Obstetricia de alto riesgo del
HEMU, con una ecografia obstétrica externa que describia
una formacion solido-quistica en contacto intimo con el cora-
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zon derecho, midiendo en su mayor diametro 28 mm, y un
ecocardiograma externo que describia un tumor extracardia-
co asociado a un derrame pericardico de grado importante.
En la evaluacion ecografica institucional se observo una
imagen circunscrita, circular y heterogénea con areas quisti-
cas y solidas en su interior, pulsatil, adyacente predominan-
temente al atrio derecho, midiendo en su mayor diametro
32 mm, asociada a un derrame pericardico moderado y des-
plazamiento del mediastino hacia la izquierda (figura 1). Se
planted entonces la hipotesis principal de teratoma intraperi-
cardico por las caracteristicas ecograficas presentadas.

Figura 1: Corte transversal tordcico que demuestra una gran masa
pericardica asociada a un importante derrame pericardico. 4C - vision de
cuatro camaras cardiacas; T — teratoma intrapericardico; DP - derrame
pericéardico.

Ante el probable diagnostico, se evidencio la necesidad
de intervencion quirargica para mejorar el pronostico fetal
debido a la posibilidad de progresion de las dimensiones de
la masa mediastinica, con la consiguiente hidropsia y morta-
lidad fetal. Debido a la indisponibilidad de recursos fisicos en
el HEMU, la paciente fue referida al Hospital de Clinicas de
la Universidad Federal de Goias (HC-UFG) para evaluacion.

En el examen de admision del sector de Medicina Fetal
en el HC-UFG, se not6 un agravamiento del derrame peri-
cardico, ademas de edema en el cuero cabelludo. Se pro-
puso un procedimiento de pericardiocentesis para aliviar el
derrame fetal y esclerosis del tumor, con el objetivo de re-
trasar el agravamiento del cuadro y evitar la mortalidad fetal
antes de que fuera posible la transferencia de la paciente a
un centro especializado.

Durante la internacion, la gestante, previamente asin-
tomatica, evoluciono repentinamente con fuertes dolores
abdominales y vomitos, siendo diagnosticada con intusus-
cepcion intestinal secundaria, probablemente debido a ad-
herencias por una cirugia bariatrica previa. De este modo, se
indico una laparotomia de emergencia por parte del equipo

de cirugia general y, en un segundo tiempo, aspiracion del
derrame pericardico mediante pericardiocentesis, seguida de
puncion con aguja fina del tumor mediastinico y esclerosis
de este con glucosa hipertonica por parte del equipo de Me-
dicina Fetal del HC-UFG - figura 2a y 2b.

Figuras: 2a. Liquido citrino aspirado durante la pericardiocentesis; 2b:
Aspecto ecografico posterior a la pericardiocentesis y esclerosis del tumor.

Pocos dias después del evento, la paciente fue transferida a
un Servicio de Medicina Fetal en la ciudad de San Pablo para
evaluar la reseccion de la masa. Debido al estado grave del feto
y al postoperatorio inmediato materno, el procedimiento no
fue indicado. De este modo, el manejo continud con ecocar-
diografia fetal diaria y cardiotocografia tres veces al dia. Debido
a la recidiva de derrame pericardico en un volumen considera-
ble, se realizaron otras dos pericardiocentesis. Sin embargo, en
ese interin, la paciente fue sometida a cesarea el 08/05/2024
al constatarse hidropsia fetal asociada a arritmia cardiaca. El
neonato nacio vivo y con aproximadamente 1500 g, pero evo-
luciono hacia la muerte alrededor de tres horas después del
nacimiento, probablemente debido a la hipoplasia pulmonar
severa desarrollada como resultado de la tumoracion cardiaca
y sus complicaciones. No se realizo el examen histopatologico
del tumor para confirmar la hipotesis ecografica.

DISCUSION

Camargo et al.? relataron que en la ultima década ha
habido un aumento notable en el diagnostico fetal de tumo-
res cardiacos primarios gracias al avance de las técnicas de
imagen que logran diagnosticar y clasificar con alta precision
los varios tipos histologicos del tumor. Rychik et al*. afirman
que tales tumores son principalmente diagnosticados en la
infancia o en la vida fetal.

En la vida fetal, generalmente se presenta como imagenes
piriformes con superficie lisa y lobulada, ecogenicidad hetero-
génea con areas quisticas, con o sin calcificaciones, y casi to-
dos estan asociados a un derrame pericardico y ubicados cerca
del atrio derecho fetal, descripcion similar al caso en cuestion.
También se puede demostrar un aumento de la vascularizacion
con Doppler colorido. Raramente son diagnosticados en la vida
adulta, habiéndose reportado pocos casos en la literatura.

La presencia del tumor cardiaco en el feto puede llevar a
complicaciones hemodinamicas significativas que aumentan
la morbilidad y mortalidad fetal y posnatal®>. Garcia et al.’®
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describieron que estos tumores estan asociados a un cuadro
clinico grave cuyo derrame pericardico, combinado con la
compresion del corazon por efecto de masa, puede llevar
a una restriccion progresiva del llenado, tamponamiento
cardiaco, hidropesia y muerte fetal o neonatal, reflejando el
desenlace del caso en cuestion.

Segun Garcia et al’, en la mayoria de los casos, la conduc-
cion clinica abarca el monitoreo y medidas de drenaje del liqui-
do pericardico o el parto cuando el feto alcanza una edad gesta-
cional viable para la reseccion quirargica posnatal. Sin embargo,
la reseccion prenatal seria una opcion ideal de tratamiento con
buenos resultados cuando se realiza antes del inicio de un com-
promiso hemodinamico grave. En el caso en cuestion, debido
a la edad gestacional no viable y la falta de disponibilidad de
cirugia fetal, se opto por la monitorizacion de los marcadores
que anticipan la deterioracion intrauterina y la pericardiocente-
sis con esclerosis del tumor como estrategia terapéutica hasta el
acceso a un tratamiento definitivo.

Segun Rychik et al.4, en situaciones como esta, donde hay
deteccion precoz de un tumor sospechoso de teratoma intra-
pericardico basado en su apariencia y ubicacion, es necesaria
una vigilancia cuidadosa y frecuente para detectar cambios en
el tamano tumoral y en el gasto cardiaco fetal. Todo esto tie-
ne como objetivo detectar alteraciones antes del inicio de la
hidropesia, de modo a evitar el tratamiento en un estado de
inestabilidad hemodinamica grave. Un aumento en el tamano
del tumor y un gasto cardiaco anormalmente bajo o en declive
corresponden a indicaciones para tratamiento, reforzando asi el
caracter urgente del caso presentado.

Desmond et al? atribuyeron a la reseccion quirdrgica la
condicion de tratamiento curativo de eleccion. Rychik et al.*
defienden la reseccion del tumor como el tratamiento mas efi-
caz, ya que el drenaje del componente quistico y la pericardio-
centesis pueden no aliviar adecuadamente el taponamiento ni
inhibir el rapido crecimiento del tumor. Debido al aumento
progresivo de estos tumores, la cirugia para bebés prematuros
de 28 semanas es aceptable utilizando la estrategia EXIT (tra-
tamiento intraparto extrautero) o, cuando esté disponible, una
cirugia fetal es posible con considerables posibilidades de éxito
si se realiza antes del inicio de la hidropesia fetal. Sin embargo,
dependiendo de la disponibilidad de los servicios, la pericardio-
centesis seguida de puncion con aguja fina y esclerosis tumoral
fueron las alternativas terapéuticas posibles para mejorar el es-
tado hemodinamico fetal.

Rychik et al.* describieron el primer caso de cirugia fetal
exitosa para la reseccion de un teratoma intrapericardico rea-
lizado a las 24 semanas de gestacion y atribuyen el éxito de la
intervencion a la deteccion e intervencion temprana antes de
la hidropesia fetal. Pocos estudios evaltan los resultados peri-
natales y a largo plazo de los fetos con tumores cardiacos. De
acuerdo con la cohorte de Camargo et al? realizada en 1991 y
2021 en dos centros de referencia en ecocardiografia fetal, de
los cuatro casos de teratoma intrapericardico, tres evoluciona-
ron hacia la muerte y uno se encuentra vivo y asintomatico tras
la extirpacion del tumor.

CONCLUSION

Aunque el pronostico postnatal de los recién nacidos so-
metidos a reseccion tumoral es prometedor, el seguimiento
prenatal se presenta como un desafio. En el caso en cuestion,
el teratoma intrapericardico fetal podria haber sido tratado con
éxito utilizando vigilancia seriada desde su deteccion en una
edad gestacional temprana y empleando un tratamiento eficaz
tan pronto como se identificaran signos de inminente hidro-
pesia fetal. De este modo, es fundamental el encaminamiento
a un centro multidisciplinario de terapia fetal en el momento
de este diagnodstico o ante los primeros hallazgos que predi-
cen la descompensacion hemodinamica. Si se hubiera referido
con agilidad, dentro de la ventana de oportunidad, seria posi-
ble considerar la cirugia fetal con buenos resultados perinatales,
modificando el pronostico de este caso que llegd con un cua-
dro de gravedad considerable, inviabilizando la terapéutica con
mejor evidencia cientifica.
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REPORTE DE CASO

AUSENCIA DEL CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM:
ENFOQUE MULTIDISCIPLINARY DESAFIOS
DIAGNOSTICOS EN LA MEDICINA FETAL

JULIANA PINTO COELHO', ARTHUR PETTERSEN', MARCOS FARIA', GABRIELA HISSA', HEVERTON PETTERSEN'

RESUMEN

INTRODUCCION: El cavum septum pellucidum (CSP) es una cavidad llena de liquido cefalorraquideo, ubicada entre dos Idminas delgadas del
septo pelticido. Su visualizacion es esencial en la deteccién de malformaciones cerebrales de la linea media anterior, debido a su estrecha relacion
con el cuerpo calloso y el sistema limbico. La ausencia o alteracién del CSP se asocia con diversas condiciones, como la displasia septo-dptica
(DSO), la agenesia del cuerpo calloso, la holoprosencefalia y la esquizencefalia. Su persistencia en adultos, aunque muchas veces sinimplicaciones,
puede estar vinculada a trastornos neuropsiquidtricos.

REPORTE DE CASO: Paciente de 22 aios, nuligesta, con ausencia de visualizacién del CSP y ventriculomegalia leve detectada en la ecografia de
las 23 semanas. Los exdmenes complementarios incluyeron neurosonografia y ecocardiografia fetal, sin hallazgo de otras anomalias. Al nacer, el
recién nacido presenté condiciones normales y evolucion adecuada hasta los 10 meses, sin signos de compromiso neuroldgico. Actualmente, se
encuentra bajo seguimiento neuroldgico, con resonancia magnética pendiente.

DISCUSION: Aunque la mayoria de los casos de ausencia aislada del CSP evolucionan de manera favorable, es importante considerar que pueden
detectarse anomalias adicionales después del nacimiento, lo que podria conducir a resultados desfavorables, como alteraciones en el desarrollo
neuropsicomotor y deficiencias hormonales. La evaluacion cuidadosa y el sequimiento postnatal son esenciales para identificar posibles
complicaciones y ofrecer el asesoramiento adecuado a los padres.

CONCLUSION: El diagnéstico prenatal de ausencia aislada del septo pelticido puede tener un pronéstico mds favorable en comparacion con casos
asociados a otras anomalias. Sin embargo, el seguimiento postnatal es fundamental, ya que pueden existir asociaciones no detectadas durante la
vida fetal, como la displasia septo-dptica y otras deficiencias neuroldgicas, lo que convierte el asesoramiento a los padres en un desafio.

PALABRAS CLAVE: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSONOGRAFIA, MALFORMACIONES CEREBRALES, AGENESIA DEL SEPTUM
PELLUCIDUM, DISPLASIA SEPTO-OPTICA, PRONOSTICO.

INTRODUCCION

El cavum septum pellucidum es una cavidad llena de
liquido cefalorraquideo (LCR), situada entre las dos laminas
delgadas del septo pelucido, delimitada superiormente por
el cuerpo calloso, inferiormente por el techo del tercer ven-
triculo y el fornix anterior, y lateralmente por los cuernos
frontales de los ventriculos laterales.

Durante el desarrollo embrionario, el septo pelucido se
forma entre la 6.* y la 8.* semana de gestacion, siendo identi-
ficado en la ecografia obstétrica a partir de la 17.* semana. Su
presencia y morfologia son hitos importantes en la deteccion
de malformaciones cerebrales, ya que el CSP se visualiza en
cortes axiales del cerebro fetal como una estructura anecoica
y bien delimitada entre los ventriculos laterales. Se consi-
dera uno de los principales marcadores de la integridad de
la linea media anterior cerebral, esencial para el desarrollo
adecuado del sistema limbico y del cuerpo calloso, con el

cual mantiene una estrecha relacion embriologica. Aunque
frecuentemente se asocia la agenesia del CSP con agenesia
del cuerpo calloso, este no es un signo patognomonico!-3.

La fusion de las laminas del septo peltcido generalmente
ocurre después del nacimiento, con el cierre de la cavidad
alrededor de los primeros seis meses de vida. Sin embargo,
la persistencia del CSP puede observarse en un porcentaje
significativo de la poblacion adulta, alcanzando hasta el 30%,
considerandose muchas veces una variante anatomica sin
implicaciones clinicas graves en la mayoria de los casos. No
obstante, un CSP aumentado o persistentemente alargado
se ha asociado a trastornos psiquiatricos, como la esquizo-
frenia y los trastornos del espectro bipolar, ademas de otras
condiciones neuropsiquiatricas*>.

Belhocine et al.%, a través de un estudio retrospectivo con
resonancia magnética, diagnosticaron 34/14.000 (0,02%)
ninos con agenesia del septo pelucido®. Sin embargo, la
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agenesia aislada del septo pelucido se considera una condi-
cion rara, con una prevalencia estimada de 2 a 3 por cada
100.000 nacidos vivos.

La ausencia del CSP puede observarse en asociacion con
anomalias complejas, como la displasia septo-optica (DSO),
una malformacion caracterizada por la ausencia del septo
pelacido, hipoplasia de los nervios opticos y disfuncion hi-
potalamica/pituitaria’8. Lepinard et al.® fueron los primeros
en reportar un diagnostico prenatal de displasia septo-optica
— sindrome de Morsier. Actualmente, con el avance de la
genética humana, se ha asociado a la DSO una mutacion
en el gen homeobox HESX1, ubicado en el cromosoma
3p14°. Estas anomalias cerebrales suelen estar relacionadas
con déficits en el desarrollo neuropsicomotor y disfunciones
hormonales severas, con implicaciones pronosticas significa-
tivas'?4¢8, Estudios de neuroimagen revelan que la ausencia
o alteraciones en el CSP, particularmente en el contexto de
agenesia del cuerpo calloso o displasia septo-optica, indican
trastornos en el desarrollo cerebral que requieren una in-
vestigacion mas detallada con resonancia magnética (RM)
fetal para elucidar el diagnostico y facilitar la planificacion
terapéutica adecuada”'©.

DIAGNOSTICO

El septo pelucido es una estructura compuesta por dos
laminas delgadas que delimitan un espacio anecoico, conoci-
do como cavum del septo pelucido (CSP), y forma parte del
complejo anterior del sistema nervioso central (SNC). Esta
estructura puede visualizarse mediante ecografia a partir de
la 17 semana de gestacion, desapareciendo progresivamen-
te después de la 37.% semana'. El CSP se identifica en los pla-
nos transventricular, sagital medio y transcaudado durante
la ecografia morfologica del segundo trimestre, presentando
una forma predominantemente cuadrada en cortes axiales
(en aproximadamente el 73% de los casos) y triangular en el
27% de los casos — figura 1.

Figura 1. A - corte transventricular (LIHA: linea interhemisférica anterior;
CSP: cavum del septo pelucido; VA: ventriculo anterior; VP: ventriculo
posterior; LIHP: linea interhemisférica posterior). B - corte sagital medio
(punta de la flecha: cuerpo calloso; CV: cavum vergae). C - corte coronal
transcaudado.

El ancho normal del CSP varia de acuerdo con la edad
gestacional. Utilizando un diametro biparietal (DBP) de 50 mm
(20 semanas) y 80 mm (30 semanas), se registraron medidas
de 3,9 mmy 5,8 mm, respectivamente!!. Medidas por encima
del percentil 95 pueden estar asociadas a aneuploidias como
trisomia 18, 21 y microdelecion del cromosoma 22!1,'2, El ca-
vum debe estar presente en el 100% de los fetos entre la 18.7 y

la 372 semana, especialmente cuando el DBP varia entre 44-88
mm. Es fundamental diferenciarlo de las columnas anteriores
del fornix, que se visualizan como tres lineas ecogénicas y no
contienen liquido cefalorraquideo, y de la persistencia del ca-
vum vergae (CV), que generalmente desaparece después de
la 26.% semana de gestacion. La diferenciacion adecuada entre
estas estructuras es importante para el diagnostico y seguimien-
to gestacional. La figura 2 muestra en un corte axial inferior las
lineas hipoecogénicas que pertenecen al fornix anterior (A) y
la imagen anecoica axial superior ilustra el cavum vergae (B).

Figura 2. Cortes axiales del polo cefalico. A - Inferior: férnices (tres lineas
hiperecogénicas). B - Superior: cavum vergae (CV), region medial y superior.

La correcta evaluacion del CSP es un componente crucial
en el examen ecografico de rutina, ya que su ausencia o al-
teraciones pueden indicar malformaciones cerebrales graves, a
menudo asociadas con alteraciones en el desarrollo del cuerpo
calloso y de la linea media del cerebro.

El cavum del septo pelucido desaparece en una secuencia
definida, siendo el cavum del velum interpositum el primero en
desaparecer, seguido por el cavum vergae, ambos alrededor de
la 26.% semana de gestacion; le sigue el CSP, que desaparece
después de la 372 semana. La ausencia del CSP puede ocurrir
de manera aislada, sin anomalias cerebrales o extracerebrales
asociadas, o puede estar relacionada con ventriculomegalia leve
a moderada (medida del atrio posterior inferior a 15 mm). Sin
embargo, en algunos casos, su ausencia esta asociada con mal-
formaciones cerebrales significativas, incluyendo: holoprosence-
falia, ventriculomegalia grave, agenesia o disgenesia del cuerpo
calloso, esquizencefalia y displasia septo-Optica®®".

La figura 3 ilustra la vista sagital y anterior del cavum sep-
tum pellucidum (CSP), cavum velum interpositum (CV]) y ca-
vum vergae (CV'™,
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Figura 3 - La imagen ilustra la vista sagital y anterior de los tipos de cavum.
(CSP = cavum septum pellucidum, CV = cavum vergae y CVI = cavum velum
interpositum)*%.
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REPORTE DE CASO

Paciente de 22 afios, nuligesta, referida por el SUS para
seguimiento en la posgraduacion de Medicina Fetal de la
Clinica Gennus, vinculada a la Facultad de Ciencias Médicas
de Minas Gerais. Historia personal y familiar sin enferme-
dades neurologicas diagnosticadas, examenes de laboratorio
normales y ecografias anteriores dentro de la normalidad.

Ecografia realizada el 05/08/2023 en la Clinica Gen-
nus: Ausencia de visualizacion del cavum del septo pelucido
(CSP) en los cortes axial, sagital y coronal, e identificacion de
ventriculomegalia leve (figuras 4-6). No se observaron otras
anomalias estructurales asociadas, especialmente en la fosa
posterior, linea media posterior y quiasma optico.

Figura 4. Imagen axial del polo cefalico en tres niveles que muestra la ausencia
del cavum del septo pelticido y ventriculomegalia

-

Figura 5. Imagen sagital media del polo cefalico que muestra la ausencia del
cavum del septo pelucido. B. Doppler color muestra la arteria pericalosa.

—

Figura 6. Imagen coronal del polo cefalico en tres niveles que muestra la
ausencia del cavum del septo peltcido

Evaluaciones Complementarias:

Para aclarar la ausencia del CSP y la ventriculomegalia
leve, se realizaron:

Neurosonografia via endovaginal: Confirmo los hallazgos
de ventriculomegalia y ausencia del cavum del septo peld-
cido. Se investigaron e identificaron los quiasmas Opticos,
estructuras de la linea media posterior y la fosa posterior,
todos normales (figura 7).

Figura 7. Neurosonografia fetal. A, B, C: evaluacion de la ventriculomegalia.
Imégenes de la linea media posterior y la fosa posterior. Las flechas indican
el quiasma 6ptico.

Ecocardiografia fetal: Normal, sin evidencia de cardiopa-
tias estructurales.

Conducta prenatal: Durante el prenatal, no se realizaron
estudios citogenéticos (cariotipo) ni resonancia magnética
(RM) fetal, a pesar de los hallazgos de alteraciones en el siste-
ma nervioso central.

Parto y evolucion neonatal: Recién nacido del sexo mascu-
lino, nacido por parto vaginal el 12/11/2023, con 40 semanas
y 2 dias de gestacion. Peso al nacer: 3,220 g. Estatura: 49 cm.

Condiciones neonatales: Recibio el alta el segundo dia de
vida, sin complicaciones aparentes.

Evolucion postnatal: Hasta los 10 meses de edad, el lac-
tante presentd un desarrollo adecuado en aspectos cogniti-
vos, sensoriales, visuales y motores, sin signos de compromiso
neurologico. Sin embargo, se recomendd seguimiento neu-
rologico y resonancia magnética (aun pendiente por el SUS),
especialmente debido a la ausencia del septo pelucido y la
ventriculomegalia leve detectadas durante el periodo prenatal.

DISCUSION

La ausencia aislada del cavum del septo pelucido (CSP)
es una condicion que, en la mayoria de los casos, presenta un
pronostico favorable, con desarrollo normal y buena evolu-
cion. Sin embargo, como se destaca en la literatura, existe el
riesgo de deteccion de anomalias cerebrales adicionales des-
pués del nacimiento, lo que puede impactar negativamente
en el desarrollo neurologico. Entre las complicaciones postna-
tales se encuentran alteraciones en el desarrollo neuropsico-
motor, deficiencias visuales, como la ceguera, y disfunciones
hormonales’.
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Borkowski-Tillman et al.?> destacan que, a pesar de los
avances en las técnicas de imagen, es dificil garantizar con ab-
soluta certeza la ausencia aislada del CSP durante el periodo
prenatal, sefialando la posibilidad de otras malformaciones no
detectadas durante la gestacion. Los autores analizaron 47 fe-
tos, de los cuales 17/47 (15%) fueron considerados con defec-
to aislado del CSP. Aproximadamente 14 bebés recibieron se-
guimiento neurologico y todos resultaron normales. Por otro
lado, al menos el 50% de los fetos con anomalias asociadas
presentaron resultados anormales®.

Estudios también evidencian que, incluso en casos donde
la agenesia del CSP parece ser aislada en el prenatal, se pue-
den diagnosticar anomalias adicionales posteriormente *57.

Damaj et al. realizaron un estudio con 17 casos de age-
nesia aislada del CSP, donde 14/17 presentaron un desarrollo
neurologico normal. Sin embargo, en 3/17 (18%) pacientes
mostraron problemas conductuales, 2/17 (28%) experimen-
taron retrasos en el lenguaje y 3/17 (18%) fueron diagnostica-
dos con displasia septo-optica.

Di Pasquo et al." realizaron una cohorte seguida de un
meta-analisis, revelando que en el 14% de los casos (9/70) de
agenesia aislada del CSP, se detecté una anomalia adicional
después del nacimiento. Se realizaron pruebas genéticas en
30 casos, con dos resultados anormales (9%) — microdele-
cion 1pl4 y variante de significado desconocido (VOUS) en
10p13. Entre los 79 fetos acompanados, 14/79 (19%) presen-
taron displasia septo-optica (DSO). Entre los 46 bebés que tu-
vieron seguimiento neurologico y no presentaban DSO, 3/46
(6.5%) fueron diagnosticados con discapacidad neurologica
grave. Ademas, en 60 fetos considerados normales cuando
se analizo el tracto oftalmologico mediante ultrasonido y re-
sonancia magnética, 6/60 (9.1% - falso negativo) presentaron
DSO en el periodo posparto. Estas evidencias demostraron
que la visualizacion aparentemente normal de las vias Opticas
en el prenatal no excluye la posibilidad de displasia septo-op-
tica. La tabla 1 ilustra los hallazgos de displasia septo-optica
posnatal de este meta-analisis, reforzando la importancia del
seguimiento incluso en casos que parecen normales en las
pruebas de imagen prenatales.

Darmaj et al., 2010 T .
Bault, 20 1. ' 0,00 (0,00, 0,37)
Shinar ot al., 2020 .

al., 202 0,00 (0,00, 0,23)

0,19 (0,04, 0,46)

0,38 (0,09, 0,76)

Present study, 202

combined %

0.0 01 02 03 04 05 06 07

0,00 (0,00, 0.23)

0,09 (0,01, 0,24)

proportion (95% confidence interval)

Tabla 1. Muestra la proporcién de casos de displasia septo-Optica en fetos
que presentaron una evaluacion prenatal de los tractos, nervios o quiasmas
oftalmicos normales.

Por lo tanto, el seguimiento posnatal es crucial para
monitorear el desarrollo de estos ninos, especialmente en
casos de ausencia del CSP, y debe involucrar un equipo
multidisciplinario que incluya neurologos, endocrin6logos y
oftalmodlogos.

CONCLUSION

La identificacion del cavum del septo pelacido es esen-
cial en el ultrasonido obstétrico de rutina a partir de la 172
semana de gestacion, en cortes axiales del sistema nervioso
central. Es importante no confundir el CSP con el fornix o
con la persistencia del cavum vergae.

Su ausencia es un marcador significativo de defectos en
la linea media anterior cerebral. Al no visualizar el CSP, es
fundamental realizar una evaluacion detallada del SNC, in-
cluyendo las vias Opticas, mediante neurossonografia, reso-
nancia magnética (RM) y ultrasonido 3D/4D. La RM entre
las 28 y 32 semanas, asi como después del nacimiento, se
recomienda encarecidamente, al igual que la realizacion de
estudios invasivos, como cariotipo 0 microarray, en casos
con anomalias asociadas.

Tras el analisis de estos hallazgos, incluimos en nuestro
examen de neurosonografia fetal la evaluacion del nervio
optico, ademas de la investigacion del quiasma optico. Alon-
so et al.'® describieron un método para la identificacion y
medicion del quiasma, nervio y tracto optico a través de
ultrasonido abdominal. Mediante una imagen axial de la ca-
beza fetal en el plano transventricular, la sonda se mueve
caudalmente y se activa el Doppler colorido para identifi-
car el circulo de Willis como orientacion. La figura 8 ilustra
como identificar el quiasma, nervio y tracto optico fetal.
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antérior

Figura 8. (a) Imagen ecografica transabdominal de la cabeza fetal con 26
semanas de gestacion, demostrando una imagen adecuada para evaluar
y medir el quiasma optico. Al menos la orbita anterior debe ser visible
anteriormente y los pedinculos cerebrales posteriormente; lateralmente, el
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liquido cefalorraquideo se observa como un espacio anecoico alrededor del
quiasma Optico ecogénico en forma de X. Los calibradores estdn colocados en
el centro de la estructura en forma de X, rodeada por liquido cefalorraquideo
anecoico. (b) Imagen ecografica transabdominal de la cabeza fetal con 29
semanas de gestacion a nivel del quiasma Optico. Se activa el Doppler colorido
para demostrar que el centro del quiasma Optico corresponde al origen de
la arteria cerebral media (ACM), que surge de las carétidas internas, y la
relacién del quiasma Optico con las arterias cerebrales posteriores (ACP) y
comunicantes posteriores que forman el circulo de Willis. (¢, d) Imégenes
ecograficas transabdominales del cerebro del feto con 28 semanas de
gestacion, demostrando nervios dpticos normales (c) y tractos Opticos
normales (d). °.

Aunque el tipo de parto depende de indicaciones obs-
tétricas especificas, el seguimiento postnatal es necesario en
todos los casos de agenesia aislada del CSP, con énfasis en
el seguimiento neurologico, endocrinologico y oftalmologi-
co. El asesoramiento prenatal de estos casos representa un
desafio, ya que malformaciones adicionales, como displasia
septo-oOptica y alteraciones conductuales o hormonales, pue-
den surgir después del nacimiento, comprometiendo el pro-
nostico inicial.

A diferencia de otras anomalias del SNC, como la agene-
sia del cuerpo calloso, que cuenta con criterios diagnosticos
y pronosticos mas establecidos, la ausencia aislada del septo
peldcido aun carece de directrices claras para un asesora-
miento preciso. Esto requiere un seguimiento riguroso y una
comunicacion adecuada con los padres, con el fin de prepa-
rarlos para posibles complicaciones futuras.
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