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Caso cLiNnico

Motivo de ingreso: nina de 10 meses de edad remitida
para correccion quirtrgica de pie equinovaro derecho. An-
tecedentes familiares: un aborto previo. Embarazo mal to-
lerado. Parto a término y eutéeico. Convivientes sanos. No
consanguinidad. Antecedentes personales: peso de naci-
miento de 2,3 kg. Retraso del crecimiento antenatal. Ma-
crocefalia e hidrocefalia obstructiva que precisaron valvula
de derivacion a peritoneo a los 25 dias de vida. Pie equi-
novaro derecho. Cribado metabdlico y tiroideo en la pri-
mera semana, normales. Falta de progreso y desarrollo mo-
tor. Exploracion fisica: datos somatométricos: peso 5,6 kg
(P5 de 5 meses), longitud 60 cm (P5 de 5 meses), perimetro
craneal 45 cm (Psy). Hipotonia. Llanto con ligera cianosis.

Fenotipo (fig. 1): macrocrania, tronco breve y facies dis-
morfica. Epicanto, estrabismo convergente, aplanamiento
del puente nasal, filtro largo con narinas evertidas, labio
superior fino, “boca de pescado”, pabellones rotados de
implantacion baja, apéndices preauriculares, micrognatia,
angioma plano cervical, pectus carinatus, cifoscoliosis dor-
solumbar de convexidad derecha; limitacion de los movi-
mientos de la cadera izquierda y pie equinovaro rigido.

Dermatoglifos: pliegues anomalos, “hachazo tenar”, tri-
rradio intermedio (t"), dedos finos e hipoplasia ungueal.

Soplo pansistolico en borde esternal izquierdo de in-
tensidad III-IV/VI; segundo tono Unico. Miccion por go-
teo a la palpacion abdominal. Hiporreflexia anal y osteo-
tendinosa. Desarrollo (coeficiente de desarrollo: 6 m).

Pruebas complementarias. Hemograma, bioquimica,
urocultivo, serologias de infecciones antenatales y carioti-
po normales.

Radiografia de abdomen (fig. 2): escoliosis (angulo
Cobb, 30°), vértebras en mariposa (D3-D6, L3-L5), fusio-
nes costales posteriores, agenesia sacra parcial (S4-S5),
trayecto de drenaje ventriculo-peritoneal y disminucion
de epifisis femoral izquierda.

Ecocardiograma: infundibulo en “cuello de cisne” en la
salida del ventriculo derecho y acabalgamiento de aorta
del 50%.

Pielocistografia: hidronefrosis y reflujo renoureteral bi-
lateral pasivos.

PREGUNTA
JCudl es su diagnostico?

Figura 1. Macrocrania, facies dismorfica, cifoscoliosis y
pies equinovaros.

Figura 2. Escoliosis y vértebras en mariposa.
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Una sistematizacion de las alteraciones referidas incluye,
entre las manifestaciones mayores, retraso del crecimiento
intrauterino, ausencia de crecimiento compensatorio pos-
natal, retraso del desarrollo, malformaciones del sistema
nervioso central y del tubo neural, cardiacas (comunicacion
intrauricular, comunicacion interventricular), esqueléticas,
de vias urinarias. Entre los rasgos dismorficos, defectos me-
nores que completan el cuadro, existian estigmas en la
zona media de la cara, deformidades de pabellones auditi-
vos, alteraciones de los surcos de las manos, etc.

Ante un retraso del crecimiento intrauterino debe valo-
rarse la posibilidad de un téxico habitual, como noxa te-
ratégena, en ausencia de lesiones ocasionadas por infec-
ciones prenatales, medicamentos (anticomiciales,
talidomida, trimetadiona, cumarina, andrégenos, esteroi-
des, etc.), sustancias quimicas (disolventes industriales,
mercurio organico), enfermedades metabdlico-genéticas
y/o por exposicion de la madre a radiaciones ionizantes.

Por las peculiaridades faciales y el patron de los “ha-
llazgos guia” se aplico en la tabla dismorfologica de la pa-
ciente la puntuacion fenotipica del sindrome alcoholico

fetal de Majewsky et al! en la que se valora con 4 puntos

la existencia de retraso del crecimiento intrauterino, mi-
crocefalia, retraso mental, hiperactividad, paladar hendi-
do, cardiopatia septal, anomalias genitales mayores y
malformaciones nefrourinarias; se valora con 3 puntos,
nariz chata con eversion de coanas y pliegues palmares
anomalos; con 2 puntos, retraso mental leve, hipotonia
muscular, hipoplasia maxilar, alteraciones palpebrales
(epicanto, blefarofimosis, ptosis), paladar ojival, anoma-
lias musculosqueléticas (en columna, luxacion de cade-
ra, supinacion limitada, clinodactilia de quinto dedo), al-
teraciones menores genitales y hernias, y con un punto,
labios finos, surcos nasolabiales, hipoplasia de falanges
terminales y fosita sacra. El resultado de la puntuacion es-
tablece la variabilidad de expresion del sindrome: grado I,
formas leves (10-29 puntos); grado II, de intensidad mo-
derada (30-39 puntos), y grado III las graves (superior a
40 puntos). El caso clinico con 36 puntos corresponde a un
sindrome alcohdlico fetal de grado II. Lo habitual de esta
embriofetopatia es que evolucione con microcefalia per-
sistente (44-80 %), pero puede presentar normocefalia
(que no predice una funcién normal) y/o macrocefalia,
variante del sindrome por hidrocefalia malformativa (ven-
triculomegalia), anomalias de la linea media (agenesia
de cuerpo calloso) o mielomeningocele?,

Las primeras observaciones de alteraciones por expo-
sicion prenatal al alcohol fueron descritas en 1968 por Le-
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la teratogenicidad que va, en forma decreciente, desde las
repercusiones mds graves, abortos, mortinatos, prematu-
ridad y complicaciones obstétricas, a las alteraciones mor-
fogenéticas del sindrome alcohdlico fetal y defectos con-
natales. Son ocasionadas, bien por efecto toxico directo
del alcohol (inhibicion de replicacion del ARN?) o de su
primer metabolito (acetaldehido), mis teratégeno, citoto-
xico y mutagénico que el propio etanol. En 1980, la Re-
search Society on Alcoholism establecié que para el diag-
nostico se precisan al menos tres de las manifestaciones
sindrémicas mayores’. Posiblemente, la expresividad de-
pende del momento, cantidad ingerida, duracion de la
exposicion y los efectos sinérgicos/riesgo de enmascara-
miento del alcohol con tabaco, marihuana y drogas psi-
costimulantes. Las formas oligosintomaticas (casos limite)
que se reunen bajo el nombre de efectos enmascarados
del alcohol sobre el feto (EEAF)°. La presencia de altera-
ciones mayores en nacidos de madres que dejaron de
beber en el embarazo parece indicar —aunque es una
cuestion controvertida— que la accion téxica del abuso de
alcohol no parece limitarse solo al periodo de gestacion.
Asimismo, en el etilismo la concentracion en la leche ma-
terna es similar a la alcoholemia.

En la incidencia del SAF y EEAF hay grandes variaciones
estadisticas. Las resenas bibliograficas sobre el SAF/EEAF
equiparan su frecuencia o la superan (1/320-1/2.500 recién
nacido) con otras causas, sindrome de Down, espina bi-
fida, paralisis cerebral y el sindrome de X fragil.

La identificacion de mujeres bebedoras es posible me-
diante cuestionarios de cribado como el Michigan Alco-
holism Screening Test (MAST) o el T-ACE Screening Test”.
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