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PRESENTACION DE CASO
Gemelos siameses cefalotoracoonfalopago
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RESUMEN

Los gemelos siameses son la forma mas extrema de hermanamiento de gemelos
monocigoticos, constituyen un raro accidente del desarrollo. Se presenta el primer caso
diagnosticado en Cuba con la variante cefalotoracoonfalopago mediante ecografia prenatal a
las 13 semanas de gestacion. Durante el asesoramiento genético la pareja opté por la
terminacién voluntaria del embarazo y el analisis anatomopatoldgico de los fetos confirmé los
hallazgos reportados por imagenes de ultrasonido en 2D. El medio diagndstico demostro ser
eficaz y el diagnostico precoz favorecié la toma de decisiones de la pareja en relacion a la
continuidad del embarazo.

Palabras claves: gemelos siameses; cefalotoracoonfalopago, ultrasonografia prenatal,
asesoramiento genético

ABSTRACT

Siamese twins are the most exterme way of brotherhood of monocigotic twins, they constitute
a rare accident of development. The first diagnosed case in Cuba is presented with the
variant cephalothoracoonphalopagus by prenatal ekography at 13 weeks of pregnancy.
During genetin councelling the couple decided the voluntary ending of the pregnancy and the
anatomopathologic analysis of the fetos confirmed the reported findings by ultrasonograhic
images in 2d. The diagnostic test showed to be very effective and the early diagnosis favored
the couple to take the decission in relation to the continuity of the pregnancy.
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INTRODUCCION

Los gemelos siameses son la forma mas extrema de hermanamiento de gemelos
monocigoticos, constituyen un raro accidente del desarrollo, con predominio del sexo
femenino en un 70 — 75 % de los casos y una prevalencia estimada por consenso del Grupo
Internacional “Clearinghouse” para el estudio epidemioldgico de los defectos congénitos en
1,47 por cada 100°000 nacimientos.®

Los mecanismos propuestos en la génesis del defecto no explican las alteraciones en el
proceso de desarrollo normal, por el cual un par de gemelos monocigéticos no se separan
completamente entre si y contindan su desarrollo embriolégico normal. La explicacion mas
comun es la fision de un cigoto Unico o alternativamente la fusibn de dos embriones
monocigéticos durante el desarrollo embrionario precoz.*?

Con relacion a la genética del defecto en la literatura no hay registros de agregacion familiar,
ni de asociaciones preferenciales con otras anomalias no relacionadas, ni con la exposicion a
teratégenos.™*

Desde el punto de vista epidemioldgico la incidencia varian entre los tipos de siameses,
siendo la variante cefalotoracoonfalopago extremadamente rara. Este se describe como la
fusion imperfecta de la cabeza, el pecho y el abdomen, pero las columnas separadas, las
extremidades, y la pelvis. Se produce una vez en cada tres millones de nacimientos.?

En la busqueda en linea de literatura sobre incidencia de embarazos de gemelos siameses
con la variante cefalotoracoonfalopago en Cuba, no se obtuvo resultado alguno; por lo que se
decide presentar un caso diagnosticado prenatalmente por ecografia del primer trimestre.

PRESENTACION DEL CASO

Primigravida de 25 afos de edad, raza blanca, con 13 semanas de embarazo, antecedentes
de salud personal y familiar, niega exposicion a teratdgenos. Pareja de 27 afios, sano sin
exposicion a teratégenos. No consanguinidad ni historia de gemelaridad familiar. Remitida al
Centro Provincial de Genética Médica de Mayabeque por sospecha de defecto congénito en
embarazo gemelar.

Al realizar ecografia bidimensional (2D) prenatalmente con equipo MINDRAY DC7, se
describe un embarazo gemelar monocorialmonoamniético de fetos siameses masculinos
unidos por la cabeza, térax y abdomen, con una sola cabeza y circunferencia cefalica para
15 semanas, dos 0jos, una nariz, dos orejas, una cara, una boca, un cuello, un solo térax y
abdomen, cuatro extremidades superiores, dos columnas vertebrales, dos pelvis no
fusionadas con cuatro extremidades inferiores, un corazén con el apex a la izquierda, un
estbmago, un higado que ocupaba casi todo el abdomen (figura 1).

En la cabeza Unica se visualiza dilatacion del sistema ventricular. Se describe un solo cordon
umbilical con predominio de circulacion sistémica en un feto, en el otro feto la circulacion
sistémicas es rudimentaria. La gestante fue asesorada por el especialista en genética clinica
y solicité la terminacién voluntaria del embarazo, para lo cual se utilizaron tabletas de
misoprostol intravaginal ocurriendo la expulsion de feto siamés de 13 semanas
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confirmandose por andlisis anatomopatolégico los hallazgos reportados por la ecografia
prenatal (figuras2y 3).

Durante el asesoramiento se solicitd el consentimiento informado a la pareja para la
publicacién del caso, incluidas las fotos que se presentan.

Figura 1. Imagen de Ultrasonido 2D que muestra feto gemelar unido por cabeza —
térax y abdomen con dos columnas vertebrales y dos pelvis no fusionadas, un higado
comun (H), un solo estdmago (E) y un solo corazén (C).

mindray

Figura 2. Vista anterior: cabeza Unica, un térax con cuatro mamilas, abdomen comun con un
solo corddén umbilical (dos arterias y una vena), cuatro miembros superiores y cuatro
inferiores, sexo masculino.
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Figura 3. Vista frontal: cabeza Unica que en el reborde superior se aprecia aumento de las
eminencias frontales, nariz, boca, dos o0jos y dos orejas con implantacion ligeramente baja,
un cuello ancho.

DISCUSION

Desde el punto de vista epidemiolégico se ha sefialado por varios autores,*? que los gemelos
siameses tienen mayor incidencia en la poblacion con piel de color negro, en el sexo
femenino es tres veces mas frecuente que en fetos del sexo masculino, y su incidencia no
varia con la edad materna ni la paridad. En el caso que se presenta la edad materna y
paridad se comportaron igual a otros estudios, sin embargo la gestante es de piel de color
blanco y los fetos del sexo masculino.

El diagndstico prenatal de gemelos siameses cefalotoracoonfalopago es muy importante para
el asesoramiento a la pareja embarazada por el mal pronéstico neonatal que presenta. El
diagnéstico generalmente se realiza mediante ecografia 2D, como ocurre en este caso.*

El programa cubano de diagndéstico, manejo y prevencion de defectos congénitos vy
enfermedades genéticas incluye en etapa prenatal la realizacion de ecografia en 2D al
universo de mujeres embarazadas en la atencién primaria de salud, con el obijetivo, entre
otros de identificar defectos congénitos,” estableciéndose en dicho programa que una vez
sospechado un defecto congénito en el feto se evalla el caso en servicios de genética de
segundo nivel, siendo este el motivo por el cual en esta paciente se realizo el diagnostico tan
precozmente aun y cuando habia sido evaluada inicialmente como bajo riesgo genético. En
Cuba, otras variantes de siameses han sido diagnosticadas en el primer trimestre.®

En la literatura internacional revisada otros casos de gemelos siameses han sido
diagnosticados en segundo y tercer trimestre también por ecografias en 2D, sin embargo
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este diagnostico ha sido tardio, toda vez que no existen en todos los contextos, programas
gue cubran universalmente a toda la poblacibn de mujeres embarazadas. El ultrasonido
tridimensional (3D) permite una visualizacion espacial de la malformacion fetal sin embargo
no ha flemostrado ser mejor que la ecografia 2D en el diagnostico de malformaciones
fetales.

El caso que se presenta fue diagnosticado por ecografia en 2D vy el nivel de precision en los
hallazgos anatomicos descritos fue corroborado en el analisis macroscopico postmortem, lo
gue evidencia la eficacia de este medio diagndstico. La resonancia magnética (RM) no es un
método de rutina para el diagndstico de siameses.’

Algunos factores epigenéticos pueden modificar el tiempo y el lugar del desarrollo
embrionario. Se han identificado como tales las drogas, los estados y habitos nutricionales,
los quimicos ambientales que afectan las enzimas metiltransferasa y desacetilasa, asi como
los niveles de &cido félico, fundamentales en el desarrollo de los embriones.? De estos no se
logro identificar ninguno en el caso presentado, aungque no estuvo disponible la cuantificacion
de folatos séricos en la madre.

La separacion quirargica de gemelos unidos casi completos puede tener éxito cuando los
organos esenciales para la vida no se comparten; pero en el caso que se presenta los fetos
compartian la misma cabeza, cuello, térax y abdomen, por lo que la separacion quirdrgica de
los gemelos unidos, no se ofrece durante el asesoramiento genético.

El diagndstico temprano es importante para el asesoramiento de la pareja. En este caso la
pareja opta por el aborto terapéutico con tabletas vaginales de misoprostol, lograndose
obtener el producto de la gestacion sin complicaciones maternas.

En resumen, se evidencia la importancia de realizar la ecografia prenatal desde comienzos
de la gestacion para el diagnéstico precoz de defectos congénitos, constituyendo la variante
de gemelos siameses presentada un tipo poco coman.
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