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INTRODUCCIÓN

El síndrome pseudotalidomídico, también conocido
como síndrome de focomelia o síndrome de Rober-
ts,1,2 es una alteración de origen genético con patrón
autosómico recesivo, que cursa con malformaciones
congénitas múltiples, incluyendo anomalías craneofa-
ciales y defectos en extremidades frecuentemente
graves.3,4 La talidomida en un inicio se utilizó como
sustituto de los barbitúricos por su efecto sedante y
en 1961 se prohibió el uso tras descubrir que la in-
gestión ocasionaba malformaciones congénitas en
las extremidades del feto en desarrollo. Se le deno-
minó síndrome talidomídico, debido al hecho de que
las malformaciones encontradas en el feto coincidían
con la ingesta de talidomida por parte de la madre du-
rante el primer trimestre de la gestación, específica-
mente en las primeras siete semanas del embarazo.5

Se presenta este caso por ser poco frecuente que se
asocie focomelia a otras malformaciones mayores,
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que simulan las alteraciones que se manifestaban por
el uso de talidomida en la mujer gestante. En el caso
que se describe, cabe señalar que la madre de este
producto negó el empleo de dicho fármaco.

CASO CLÍNICO

Se trata de recién nacido masculino, producto de la
gesta III, madre de 31 años de edad con un aborto
previo y otro hijo que falleció en la etapa de lactante
a los cinco mes de vida. Portadora de diabetes melli-
tus insulinodependiente de cinco años de evolución
controlada con glibenclamida y metformina, los cua-
les se suspendieron un mes antes de iniciar el emba-
razo, y se inicia manejo con insulina NPH controlán-
dose hasta dos meses después de iniciado el trata-
miento. Toxicomanías negadas y no hay anteceden-
tes de consanguinidad. Se decide interrumpir el
embarazo a las 35 semanas de gestación porque la
madre presenta hipertensión arterial. Bajo bloqueo
peridural, se obtiene producto único vivo masculino,
por vía abdominal con peso de 2,200 gramos, perí-
metro cefálico 31 cm, perímetro torácico 35 cm, perí-
metro abdominal 35 cm, Apgar 8/9, Silverman Ander-
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sen 3, Capurro “B” 35 semanas de gestación. A la
exploración física presenta: Microbraquicefalia, im-
plantación baja de pabellones auriculares, cuello
corto, hipertelorismo, labio leporino y paladar hendi-
do bilateral, soplo sistólico plurifocal grado II, en
cordón umbilical presenta una arteria y una vena,
miembro superior derecho con ausencia de antebra-
zo presentando tres dedos en mano, agenesia del
miembro torácico izquierdo y del miembro pélvico
derecho, y esbozo del miembro inferior izquierdo
con la presencia de un dedo (Figura 1 y 2). Ultraso-
nido renal informa ectasia ureteral. Radiológicamen-
te presenta malformaciones óseas compatibles con
la exploración física, a pesar de la agenesia del ra-
dio bilateral no presenta trombocitopenia (Figura 3).
Se le diseña y coloca placa dental para mejorar el
patrón de succión y evitar la broncoaspiración, así
como mejorar la técnica de amamantamiento. Eco-
cardiograma reporta comunicación interventricular.

Figura 1. Malformaciones óseas mayores (focomelia).

Figura 3. Aspecto radiológico que muestra la agenesia e hipo-
plasia de los huesos largos. Nótese la cardiomegalia.

Figura 2. Microcefalia, implantación baja de pabellones auricula-
res, hipertelorismo, labio leporino bilateral y paladar hendido.
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Cariotipo 46XY. Tomografía axial computarizada de
cráneo normal. El recién nacido tuvo una evolución
clínica y por laboratorio adecuada. En cuanto a la ma-
dre, se le dio entrenamiento especial para el manejo
de su hijo, haciendo énfasis en la técnica de amaman-
tamiento, la cual se logró en forma adecuada. El re-
cién nacido fue egresado a su domicilio alimentándose
al seno materno, para continuar su control por consul-
ta externa en Seguimiento Neonatal, Cardiología Pe-
diátrica, Cirugía Pediátrica, Neurocirugía Pediátrica,
Odontopediatría y Psicología a los Padres.

DISCUSIÓN

En los hijos de madre diabética las malformaciones
congénitas son causadas por un control metabólico
inadecuado durante las primeras ocho semanas de la
gestación; lesiona potencialmente la organogénesis
del embrión, lo que se traduce en malformaciones de
diversa índole y severidad. La herencia es autosómi-
ca recesiva, pero la expresividad es variable, por lo
que existen diferencias clínicas.3,4,6-8 El síndrome es
interpretado como una mutación mitótica que condu-
ce a los defectos secundarios del desarrollo. La ma-
yoría de los individuos afectados (80%) exhiben un
fenómeno cromosómico conocido como separación
prematura del centrómero (PSC).3,4,6-10 En este sín-
drome, la mayoría de los pacientes fallecen durante
la infancia.11,12

El diagnóstico prenatal de las malformaciones se
puede determinar por medio de ultrasonido durante el
primer trimestre de la gestación. Si se confirman
anormalidades estructurales, se recomienda la am-
niocentesis para determinar la presencia o ausencia
de PCS.3,7 La madre de este producto tuvo un con-
trol prenatal irregular; no se le realizó ultrasonido pre-
natal, por lo que el diagnóstico de las malformacio-
nes se realizó en el momento del nacimiento. Tam-
bién se recomienda que se determine glucosa sérica
durante el periodo gestante en todas las embaraza-
das y sobre todo en las que tienen factores de riesgo
para diabetes; y en casos dudosos realizar una curva
de tolerancia a la glucosa y/o hemoglobina glucosila-
da. Lo ideal es que las mujeres que tienen diabetes
tipo I o tipo II tengan un control adecuado y estricto
del metabolismo de los carbohidratos antes y sobre
todo durante las primeras ocho semanas de la gesta-
ción, para evitar el contacto de las células sanas en
formación del feto con sustancias tóxicas maternas
y disminuir el riesgo de anomalías congénitas.22

Los tipos de anormalidades que pueden ocurrir en
el embrión son tres: 1) Malformaciones de secuencia,

2) deformidades de secuencia y 3) disrupciones de
secuencia en las cuales el embrión está sujeto a rup-
tura o daño tisular13,14 como en el síndrome que se
presenta. Las malformaciones congénitas se presen-
tan en 2 a 3% de los recién nacidos cuyas madres
son sanas y en la mayoría de éstas no aumenta la
morbimortalidad perinatal; por el contrario, en los hi-
jos de madres diabéticas las malformaciones se pre-
sentan en 1.8 a 18.4% de los recién nacidos y ade-
más aumenta de siete a diez veces el riesgo de mor-
bimortalidad.15 La frecuencia de malformaciones con-
génitas en el caso de regresión caudal es 250 veces
mayor en hijos de madres diabéticas que en las mu-
jeres no diabéticas;16 además, existe una prevalencia
10 veces mayor para defectos del sistema nervioso
central que en la población general y cinco veces
mayor para enfermedades cardiacas.2,17

Los factores maternos que aumentan el riesgo de
malformaciones son: hiperglucemia, hipoglucemia, hi-
percetonemia con o sin acidosis metabólica, eleva-
ción de los niveles de hemoglobina glucosilada, au-
mento de sorbitol y disminución de mioinositol intra-
celular, deficiencia de ácido araquidónico, vasculopa-
tía y microalbuminuria.15 El mecanismo exacto del
efecto teratogénico de la diabetes se desconoce,
pero puede estar involucrada la inhibición de la glu-
cólisis fetal, la deficiencia funcional del ácido araqui-
dónico, el mioinositol en el desarrollo del embrión o
una alteración de la vesícula vitelina. La hipergluce-
mia aguda reduce los niveles plasmáticos de los fac-
tores de crecimiento insulinoides IGF 1 y en menor
grado del IGF 2 y éstos son unos de los principales
grupos de factores de crecimiento (factores de creci-
miento peptídicos) que regulan el desarrollo cerebral,
sintetizándose en el interior del cerebro embrionario y
fetal. La concentración elevada de hemoglobina gli-
cosilada materna mayor al 8% durante el primer tri-
mestre de la gestación indica mayor riesgo de mal-
formaciones fetales.15,18,19 En el caso que se pre-
senta, desafortunadamente a la madre no se le reali-
zó ningún estudio específico de los ya comentados.

Las malformaciones que se presentan con más
frecuencia a nivel de cráneo: microbraquicefalia (este
recién nacido lo tuvo) rara vez hidrocefalia o encefa-
locele frontal, cabello escaso. Facies: labio leporino,
paladar hendido, fisura palatina (otro dato del pacien-
te comentado); son frecuentes la exoftalmia, hiperte-
lorismo, escleróticas azules, opacidad corneal, cata-
ratas. Nariz aplanada con orificios pequeños, pabe-
llón auricular de implantación baja (otro dato más del
recién nacido) y con hipoplasia del lóbulo, cuello cor-
to. Tórax: comunicación interventricular, persistencia
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de conducto arterioso y, más raro, comunicación in-
terauricular y falta de costillas. Genitales: aumento
del tamaño del pene o del clítoris, criptorquidia. Ex-
tremidades: focomelia más evidente en las extremi-
dades superiores llegando a faltar el antebrazo y bra-
zo quedando la mano implantada directamente en el
hombro, ausencia de algunos dedos de la mano. La
reducción de los miembros suele ser simétrica, fal-
tando por orden de frecuencia radio, cúbito y radio,
peroné, dedos laterales; pero todos pueden faltar
como es el caso de nuestro paciente. Son frecuentes
sindactilia cutánea, mal posición del pulgar, desvia-
ción radial de la mano, surco de los cuatro dedos, si-
nostosis radiocubital deformidades de los pies y con-
tracturas en codos y rodillas cuando existen. Otras
alteraciones: deficiencia mental (50%) de grado varia-
ble. Puede añadirse trombocitopenia,3,4,6-8,10,14,20,21 la
cual no se presentó en este recién nacido. Es fre-
cuente la consanguinidad y el polihidramnios que se
descartaron en este paciente. Es muy grave el pro-
nóstico, ya que la mayoría de los recién nacidos con
síndrome pseudotalidomídico mueren en el periodo
de lactante y en un 20% son mortinatos.

En el caso que se presenta, tuvo múltiples malfor-
maciones como consecuencia del desarrollo del em-
brión en un matro-ambiente inadecuado expuesto a
una serie de sustancias que se producen como con-
secuencia de un metabolismo materno alterado y cró-
nico. La mortalidad en este tipo de pacientes es alta
durante el periodo de lactante.
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