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CASO CLINICO

Acardius mylacephalus: un diagndstico poco frecuente

Acardius mylacephalus: an infrequent diagnosis
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RESUMEN

Se presenta el caso clinico de una primigesta de 21 afios de edad, a quien se le detectd
un embarazo gemelar monoamnidtico y monocigético en el examen ecogréfico en el
Centro Provincial de Genética de Santiago de Cuba. EIl primer feto presentaba
hidronefrosis bilateral predominantemente en el lado izquierdo, y el segundo estructura
fetal rudimentaria y deforme, area cardiaca mal estructurada y latidos cardiacos solo
arritmicos y bradicardicos, ademas de que no se definieron los érganos internos y todo
se encontraba rodeado de linfangioma quistico grave con grandes quistes
paravertebrales y un solo cordén umbilical con tres vasos. Lo descrito en la ecografia se
corroboré con los resultados de la necropsia, lo cual se correspondié con la variedad
Acardius mylacephalus.

Palabras clave: embarazo gemelar monoamnidtico, embarazo gemelar monocigaético,
transfusion feto-fetal, Acardius mylacephalus.

ABSTRACT

The case report of a 21 years primigravida woman is presented to whom a monoamniotic
and monochorial twin pregnancy was detected in the echographic exam at the Genetic
Provincial Center of Santiago de Cuba. The first fetus presented bilateral hydronephrosis
predominantly in the left side, and the second rudimentary and deformed fetal structure,
not well structured heart area and just arrhythmic and bradycardiac heart beats besides
that the internal organs were not defined and everything was surrounded by severe
cystic lymphangioma with big paravertebral cysts and a single umbilical cord with three
vessels. Everything described in the echogram was corroborated with the results of the
autopsy, which corresponded with Acardius mylacephalus variety.

Key words: monoamniotic twin pregnancy, monochorial twin pregnancy, fetus-fetal
transfusion, Acardius mylacephalus.

INTRODUCCION

La acardia fetal, también conocida como sindrome de transfusién feto-fetal o
intergemelar, o sindrome de perfusion arterial reversa (TRAP, por sus siglas en inglés)
constituye una de las malformaciones menos frecuentes descritas en la bibliografia
meédica, causada por un desequilibrio hemodinamico agudo o crénico, que se presenta de
forma exclusiva en los embarazos gemelares monocigético, que comparten anastomosis
vasculares placentarias y se transfunde sangre de un gemelo a otro.*™
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Se presenta, asi, un feto donador que es un gemelo estructuralmente sano, el que
funciona como “bomba”, y un feto receptor, que es un gemelo estructuralmente anormal,
con un cuerpo rudimentario, denominado acéardico, que recibe sangre del gemelo
“bomba”. La evolucion natural de esta entidad clinica implica una alta mortalidad
intrauterina y neonatal, de hasta 55 % de los casos. La frecuencia de aparicion varia de
1 cada 35 000 a 1 por cada 48 000 nacimientos y en 1 de cada 100 embarazos
gemelares monocoriales.*”®

El primer caso se describié en 1533 como complicaciéon de una gestacion gemelar, pero la
anomalia fue reconocida desde 1562 hasta 1720, cuando fue denominada como
“monstruos sin cabeza”. Los fetos acardicos se han diagnosticado con la ecografia desde
1978, con la cual se observa una masa amorfa que recibe el flujo sanguineo en forma
reversa a través de la arteria umbilical, y ademas muestra que la secuencia TRAP no
afecta todos los segmentos corporales al mismo tiempo, sino que algunos campos
embrionarios pueden continuar su desarrollo.?

La conducta ante esta complicacion continda en la disyuntiva de si se debe intervenir o
permanecer a la expectativa. La presentacion de este caso clinico puede ser de interés
para toda la comunidad cientifica, en especial en Cuba, donde el examen prenatal
permite identificar tales malformaciones desde una temprana edad gestacional.

CASO CLINICO

Se describe el caso clinico de una gestante de 21 afios de edad, primigesta, ama de casa,
con color de la piel mestizo, procedencia urbana y antecedentes de salud y familiares de
diabetes mellitus; quien fue remitida al Centro Provincial de Genética, localizado en el
Hospital Infantil Docente Sur “Dr. Antonio Maria Béguez César” de Santiago de Cuba, a
las 23 semanas de gestacion, porque el diagnéstico ecografico revelaba un tumor
complejo, intraamnidtico, en un embarazo supuestamente simple.

En el Centro se le realizé una nueva ecografia, la cual mostré un embarazo gemelar
monoamnidético y monocigotico.

¢ Fetol: Biometria fetal acorde a la edad gestacional, que mostraba aumento de la
ecogenicidad intestinal e hidronefrosis bilateral ligera. El resto de los pardmetros se
encontraban dentro de limites normales (figura 1).

e Feto 2: Estructura fetal rudimentaria y deforme, donde se definieron polo cefalico,
esbozo de miembro inferior Unico y raquis rudimentarios, con una longitud craneo-
caudal de 84 mm para 14,6 semanas. No se defini6 area cardiaca bien estructurada,
solo latidos cardiacos arritmicos y bradicardicos. Tampoco se observo el resto de los
dérganos internos, sino que todo estaba rodeado de linfangioma quistico grave con
grandes quistes paravertebrales y un solo cordén umbilical con tres vasos (figura 2).
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Fig. 1. Embarazo gemelar: feto 1 (a la Fig. 2. Grandes quistes paravertebrales
izquierda) aparentemente normal y feto 2 de la masa amorfa
con holocardio amorfo

Teniendo en cuenta lo hallado, se diagnosticé un feto acardico amorfo y se le informé a
la madre y a los familiares en consulta especializada. Ademas se realizé asesoramiento
genético especifico y se explicd la posible causa, la evolucién, el pronéstico y el riesgo
elevado de complicaciones, tanto de prematuridad como de muerte fetal intrauterina del
gemelo sano. Se citd a la madre para reevaluar el diagndstico a los 15 dias.

Se repiti6 la ecografia, en la cual se obtuvieron los mismos hallazgos, con las
caracteristicas descritas anteriormente; por lo que se le sugiri6 a la paciente la
posibilidad de interrumpir voluntariamente el embarazo por causa genética. Ella aceptd y
se le remitié al hospital ginecoobstétrico correspondiente para el procedimiento.

Resultados anatomopatoldgicos
El resultado de necropsia informd un embarazo gemelar monoamniético y monocigdtico.

e Feto 1: Con hidronefrosis bilateral, predominantemente en el lado izquierdo. Peso de
400 gramos (figura 3).

e Feto 2: Masa tumoral amorfa con hipertricosis, que presentaba extremidad inferior
rudimentaria a continuacion de la region caudal izquierda, con 4 dedos. En la regién
cefalica mostraba aspecto multilobulado, que al corte semejaba al parénquima cerebral,
licuado y con abundante contenido gelatinoso al romper los quistes. No se definieron
estructuras del macizo facial, solo un orificio bucal rudimentario; tampoco presentaba
0jos, nariz, orejas ni miembros superiores. Se esbozaba tejido cardiaco, escasos
intestinos delgado y grueso, ambos rifiones rudimentarios y columna vertebral normal
desde la regién dorsal (figura 4). No existia ni estbmago ni pulmones. El cordén
umbilical era normal y no se definia el sexo fetal. Peso de 200 g.
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Fig. 3. Piezas anatdmicas: feto 1 Fig. 4. Feto 2: con grandes quistes
aparentemente normal (a la izquierda) paravertebrales en la masa amorfa
y feto 2 con holocardio amorfo

COMENTARIOS

Este caso se correspondio con el diagndstico de holocardio amorfo de la variedad
Acardius mylacephalus, que es una rareza de la gestacion gemelar, vista Unicamente en
los embarazos gemelares monocigéticos. El Gltimo caso notificado en la provincia de
Santiago de Cuba fue en el afio 2007 y se trataba de la misma variedad, ° con
coincidencia de todo lo descrito en la ecografia con los resultados de la necropsia:
presencia de polo cefalico rudimentario, con esqueleto axial y solo un miembro inferior
mal desarrollado; ausencia de corazén de forma parcial y 6rganos internos mal
desarrollados o casi omitidos. El que la paciente fuera primigesta y sin historia de
embarazos multiples, también concordé con un informe sobre esta anomalia.*

La fisiopatologia de la enfermedad ha sido explicada por 2 vias: una es la vasculatura
placentaria anormal que lleva a una circulacidn reversa, con alteracion subsecuente del
desarrollo cardiaco, y la otra se basa en una embriogénesis cardiaca anormal como
episodio primario que lleva a un flujo retrogrado, lo cual puede deberse a una
anormalidad cromosémica grave o a factores ambientales.**°

Estas anomalias fetales se han clasificado morfolégicamente, desde 1902, de la siguiente

manera:®>”’

—Acérdico acéfalo (65 %): Se caracteriza por ausencia de cabeza y 6rganos toracicos.

—Acardico anceps (22 %): Se caracteriza por cabeza, cara y extremidades superiores
parcialmente formadas.

—Acérdico acormus (5 %): Desarrollo solo de la cabeza, poco frecuente.

—Acardico amorfo (8 %): Es una masa que conserva su estructura axial. Algunos
agregan el nombre de Acardius mylacephalus al gemelo acardico amorfo, que exhibe
extremidad con algun grado de desarrollo.

Actualmente se utiliza un sistema de clasificacion de Quintero ? que establece 5 estadios
progresivos: el estadio I, con diferencia de liquido amnidtico entre los fetos; el Il, se la
suma la discordancia de los tamafios vesicales; en el 111, en el estudio con ecografia
Doppler esta ausente el flujo diastdlico o se encuentra reverso en la arteria umbilical del
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feto donante y/o flujo ausente o reverso en la contraccién atrial del conducto venoso del
feto receptor; el estadio IV presenta hidropesia fetal en cualquiera de los dos fetos; por
ultimo, el V existe muerte de un feto o de ambos. En el actual caso clinico la alteracion
congénita se encontraba en el estadio IV.

El corazén puede estar completamente ausente (holoacardius), ser una estructura
rudimentaria (pseudoacardicus) o estar relativamente bien formado; en menos de 20 %
de los gemelos acardicos se reconoce tejido cardiaco.® Asi se presentd en este caso.

Los fetos acardicos muestran una apariencia caracteristica debido a que reciben sangre
pobremente oxigenada a través de las arterias umbilicales. Las estructuras irrigadas por
las arterias iliacas y la aorta abdominal son relativamente bien formadas, mientras que el
cuerpo superior y la cabeza reciben poca sangre oxigenada; usualmente los fetos no
poseen cabeza, aunque se pueden encontrar esbozos rudimentarios, lo que lleva al
sindnimo de esa entidad: acardio-acéfalo. De igual modo tienden a presentar gran
edema de partes blandas e higroma quistico multiseptado en el dorso, ademéas de
extremidades superiores rudimentarias o la ausencia de esta; sin embargo, las
extremidades inferiores pueden estar mejor formadas y el fémur habitualmente parece
tener una configuracidon normal, como ocurrié en este estudio.

Resulta importante sefialar que este trastorno genético se debe diagnosticar desde una
temprana edad gestacional por medio de una ecografia, donde la de tipo Doppler tiene
una funcién central y ofrece posibles terapéuticas. Por las caracteristicas ecograficas, se
debe realizar un diagnéstico diferencial con los teratomas placentarios o de cordén
umbilical, de fetus in fetus y de muerte intrauterina de gemelo monocigético gravemente
malformado.

Esta malformacién muestra una elevada mortalidad fetal y neonatal. Los gemelos
acardicos no son viables y la mortalidad perinatal del gemelo sano sin tratamiento
excede 50 %, pues esta perfusion arterial retrégrada suele provocar alteraciones, como
sobrecarga circulatoria, que puede aparecer junto con insuficiencia cardiaca, oligoamnios
y anemia. El riesgo de prematuridad esta presente como en cualquier embarazo
gemelar.®>"®

Hoy dia en el mundo se tratan estos problemas segun diferentes teorias, que incluyen
terapia médica con digoxina a la madre para el control del fallo cardiaco del feto
donador, amniocentesis descompresiva en los polihidramnios, aplicacion de indometacina
u otros antiinflamatorios no esteroideos a la madre para contribuir a la tocdlisis y la
disminucion del polihidramnios. La terapia invasiva fetal, cuando falla el tratamiento
meédico, consiste en la reduccidn selectiva del feto acardico bajo histerotomia y la
continuaciéon del embarazo del gemelo donador, pinzamiento de la circulacidon del feto
acardico bajo endoscopia o por histerotomia, embolizacion umbilical del feto acardico con
alcohol absoluto a través de cordocentesis guiada por ecografia, cauterizacion bipolar o
uso de radiofrecuencia y electrocoagulaciéon con laser del cordén umbilical del
acéardico.*°8°
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