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RESUMEN

Entre las anomalias congénitas que afectan la columna ver-
tebral, se encuentra la espina bifida, que representa el cierre
defectuoso del tubo neural durante la embriogénesis en el que
no se fusionan los arcos posteriores. Por otra parte, estas ano-
malias se dividen en defectos de segmentacién y defectos de
formacion, siendo la hemivértebra la més frecuente y una de las
causas principales de la escoliosis congénita. No se conoce con
exactitud la etiologfa de estas anomalias, pero se consideran
de origen multifactorial por componentes genéticos y ambien-
tales. Este reporte tiene el propésito de describir la evolucion
de un varén producto de embarazo gemelar dicigdtico, cuya
madre empled tratamiento hormonal proovulatorio antes de
la concepcién. Su gemela no padece malformaciones, mientras
que él presenté multiples malformaciones 6seas congénitas
incluidas: espina bifida abierta, hemivértebra, escoliosis cervi-
cotorécica, deformidad de Sprengel y torticolis congénita. Se le
brind6 tratamiento conservador con ortesis durante cinco afios
y posteriormente recibid tratamiento quirdrgico. Se ofrece un
anélisis retrospectivo acerca de la evolucién, desarrollo y cali-
dad de vida a ocho afios de su nacimiento. Es destacable la
posible relacion del tratamiento proovulatorio con el origen de
las malformaciones, asi como el manejo poco frecuente que se
empled en el caso.
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SUMMARY

Spina bifida is one of the congenital abnormalities that can
affect spine’s morphology. It is due a defective closure of
neural tube during embryogenesis where it does not exist a
posterior vertebral arches fusion. Otherwise congenital spine’s
abnormalities are divided in: defect of vertebral formation
or defect of vertebral segmentation. Within the defects of
vertebral formation, hemivertebra is the most frequent and
one of the main causes of the congenital scoliosis. It remains
unknown the origin of these abnormalities, however they are
considered as multifactorial with genetic and environmental
components. This report purpose is to describe the evolution
of a male product of dizygotic twin pregnancy whose mother
used proovulatory hormonal treatment before conception. It is
remarkable that male’s twin did not present any malformation
while he presented several osseous congenital malformations as:
spina bifida, hemivertebra, cervicothoracic scoliosis, Sprengel’s
deformity and congenital torticollis. He received conservative
treatment with orthosis for five years and subsequently
a surgical intervention. We here discuss the evolution,
development and quality of life during his lifespan. We also
highlight the possible relationship between proovulatory
treatment used before conception with malformations etiology
as well the infrequent treatment given.

Evidence level: V (Case report)

Key words: Congenital abnormalities, scoliosis, spina bifida,
Sprengel deformity, congenital torticollis.
(Rev Mex Ortop Ped 2018; 1:49-55)

INTRODUCCION

Los defectos del cuerpo vertebral son debidos a una
proliferacion anormal de las células mesenquimales,
que da lugar a un fallo en la condrogénesis, provo-
cando a su vez, un defecto unilateral completo en la
formacién de éste.!



Martinez SPA y cols. Escoliosis congénita: reporte de caso

La formacion de la columna vertebral ocurre en-
tre los dias 20 y 30 de la gestacidon en un proceso
conocido como somitogénesis. La interrupcién de
dicho proceso, en especial durante la etapa de la
segmentacién, provocara la aparicién de defectos
vertebrales congénitos. Estudios en animales han
demostrado que ciertos genes son esenciales en la
regulacién de la somitogénesis. Y si bien, el factor
genético es relevante, también son determinantes
los factores ambientales, ya que como se demuestra
en otros experimentos, la hipoxia transitoria da lugar
a defectos vertebrales congénitos, al igual que la ex-
posicién al monoxido de carbono durante la forma-
cion del somita en el embrion, esto dependiendo del
tiempo de exposicion y la dosis empleada. También
pueden influir la hipertermia, tabaquismo y el uso
de ciertos medicamentos. Estos factores ambientales
interactlan con los genes reguladores, y en conse-
cuencia interrumpen la somitogénesis.?3

Dentro de las patologias de origen congénito que
afectan la morfologia vertebral se encuentra la espina
bifida, que es uno de varios trastornos que se produ-
cen por el cierre defectuoso del tubo neural durante
la etapa embrionaria. Es una malformacién congénita
del sistema nervioso central, en la que hay una falta
de fusion de uno o mas arcos vertebrales posteriores
de la columna vertebral, presentando o no protrusion
meningea medular que da lugar a que el contenido
del canal neural quede en el exterior.#>

En México los defectos del tubo neural se presentan
en cinco de cada 10,000 nacimientos, de los cuales el
75% es representado por la espina bifida. Al igual que
en las demas malformaciones mencionadas en este
reporte, no se conoce de manera precisa su etiologia,
pero se asume un origen multifactorial. En aproxima-
damente el 95% de los casos no se presentan antece-
dentes familiares y se atribuye a la deficiencia de acido
félico o zinc, diabetes gestacional, obesidad materna,
dislipidemia, radiacién, alcoholismo, tabaquismo o al
empleo de anticomiciales, anticonceptivos, acido re-
tinoico, haloperidol, trimetadiona, dextrometorfano,
paracetamol o aspirina.*®

La espina bifida puede clasificarse en abierta o ce-
rrada. En la primera hay malformaciones de estructu-
ras medulares y raquideas, siendo que en la mayoria
de los casos la lesién aparece recubierta. En la segun-
da no suele haber manifestaciones clinicas y su loca-
lizacién tiende a ser lumbosacra. Afecta a multiples
6rganos por la afectacidon neuroldgica, puede produ-
cir: pérdida de la sensibilidad y debilidad muscular, asf
como el 70% presentan hidrocefalia y pueden presen-
tarse otras manifestaciones como malformacion de
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Arnold Chiari, médula anclada, tendencia a la obesi-
dad, testiculos mal descendidos y pubertad precoz.’#

Dentro del grupo de los defectos de formacién
vertebral, se encuentran las hemivértebras, las cuales
no son mas que segmentos vertebrales incompletos
congénitos, que generan una falla completa de la
formacion vertebral de un lado de la columna que
produce una cufa lateral de hueso compuesta por
la mitad de un cuerpo vertebral, un solo pediculoy
una hemildmina.®

Las hemivértebras posteriores son menos frecuentes
gue las anteriores y representan una falla en la osifica-
cion anterior del cuerpo vertebral. Las hemivértebras
también pueden clasificarse por su patrén de creci-
miento en: incarceradas o segmentadas (completa-
mente segregada de sus vértebras adyacentes por un
espacio discal normal arriba y debajo de ella, suele pro-
ducir escoliosis debido a que actla como una porcion
de crecimiento que interrumpe la curvatura normal),
semisegmentadas (sélo hay un espacio discal adyacen-
te porque esta unida a su vértebra vecina, por lo que
el efecto es menos pronunciado) y no segmentadas (la
vértebra estd unida a sus dos vértebras adyacentes, no
hay espacio discal y no suele generar escoliosis).”

Existe una incidencia de 1-10 por cada 10,000
nacidos vivos, suelen presentarse con patologias
congénitas acompafantes como: anormalidades car-
diacas, craneales, renales y otras éseas, presentando-
se diversos sindromes de crecimiento como: VATER
(anormalidades vertebrales, ano imperforado, fistula
traqueoesofagica, anormalidades renales), VACTERL
(VATER mas anormalidades cardiacas y de miem-
bros), sindrome de Jarcho-Levin (disostosis espondi-
locostal) y sindrome de Klippel-Feil (con la fusién de
dos vértebras cervicales).®

Cabe mencionar que las anormalidades acompa-
flantes suelen estar asociadas con la localizacion de
la hemivértebra, teniendo en cuenta que la regién
lumbosacra se asocia con anormalidades medulares.
Suelen ser diagnosticados por medio de ecografia
prenatal, sin embargo, hasta en un 30% puede pa-
sar desapercibida. El origen de esta entidad se deri-
va a la semana seis del periodo embrionario, en una
falla de alguno de los centros de condrocificacion
que dardn lugar a la formacién de los cuerpos ver-
tebrales. El tratamiento de la hemivértebra es con-
troversial, la indicacién quirlrgica estd determinada
por el grado de curvatura.®

La aparicion de la escoliosis congénita se puede
deber tanto a los defectos de la formacion vertebral
(80%) mencionados, como a defectos de segmenta-
ciéon o una combinacion de los anteriores.®
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La escoliosis congénita es una deformidad tridi-
mensional de la columna vertebral que resulta en un
crecimiento longitudinal desequilibrado en el que se
produce una curvatura lateral que excede los 10°. En
la actualidad se le considera a la caja toracica una
cuarta dimensién dada la importancia que tiene en el
desarrollo de comorbilidades, especialmente las car-
diopulmonares. Presenta una etiologia multifactorial,
de la cual se le atribuyen predisponentes genéticos,
epigenéticos y contribuyentes ambientales. De los
factores antes mencionados, el factor ambiental es
el mas importante favoreciendo la aparicién de esta
patologia hasta en un 62% sobreponiéndose al ge-
nético, ya que incluso en casos de gemelos monoci-
gobticos con escoliosis, la presentacién es distinta. Su
incidencia es de 0.5-1.0 por cada 1,000.?

Otra alteracion qué revisar es la deformidad de
Sprengel. La escapula se forma cerca de la columna
cervical y desciende normalmente al final del tercer
mes de gestacién, pero una falla en el descenso pro-
duce esta anomalia, en la que la escapula se ve pe-
quena y alta. Tiene una frecuencia menor a una por
cada 2,000 personas. Predomina en el hombro iz-
quierdo y en el sexo femenino. Se le atribuye un ori-
gen multifactorial por su asociacién en el 50 a 100%
de los casos con otras deformidades como escoliosis,
espina bifida y sindrome de Klippel-Feil. Se clasifi-
ca segun los grados de Cavendish, dependiendo de
su apariencia y disfuncién; grado 1 (muy leve): los
hombros estan nivelados y la deformidad es minima-
mente visible con el paciente vestido. Grado 2 (leve):
los hombros estan nivelados o casi nivelados, pero
el bulto en el cuello se nota con el paciente vestido.
Grado 3 (moderado): el hombro se elevade 2 a5 cm
y se nota facilmente. Grado 4 (severo): el hombro se
eleva méas de 5 cm para que el &ngulo superior esté
al nivel del occipucio.®™

PRESENTACION DE CASO

Varén de 12 meses de edad, cuyos padres notaron
anormalidades en la morfologia de la espalda y mo-
tricidad del gemelo, destacdndose un ligero retraso
motriz en comparacién con su gemela. A los 18 me-
ses acudid a consulta privada con diagnoéstico de es-
coliosis congénita para evaluacion prequirtrgica. Fue
producto de embarazo gemelar dicigético nacido por
cesarea. La madre reporté haber utilizado tratamien-
to hormonal proovulatorio basado en citrato de clo-
mifeno. Durante el embarazo se reportaron edades
gestacionales diferentes entre los dos fetos, pero no
se detectd ninguna anormalidad.
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Ante el agravamiento de las manifestaciones fue
examinado nuevamente a los 18 meses detectandose
una escoliosis congénita (Figura 1). Se le realizaron
estudios radiograficos simples, resonancia magnéti-
ca, los cuales confirmaron el diagnéstico de multiples
malformaciones 6seas congénitas como: espina bifida
desde C4-T10, hemivértebras no incarceradas en C5-
C7 y T3-T4 y T8, escoliosis cérvico-toracica, deformi-
dad de Sprengel y torticolis (Figura 2). Se le realizaron
estudios complementarios como espirometria y uro-

Figura 1. Fotografias del paciente a los 18 meses de edad
cuando fue diagnosticado con escoliosis congénita. A) De
frente y B) de espaldas.

Figura 2. Comparacién radiogréafica entre ambos gemelos
tomadas en noviembre de 2070. A) El paciente presenta
espina bifida desde C4-T10 y hemivértebras en T3, T4y T8.
B) Radiografia de la hermana gemela del paciente que no
presenta ninguna anomalia.
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grafia excretora y electrocardiograma en busqueda de
anomalias asociadas a la patologia de fondo, las cua-
les fueron descartadas. El médico encargado del caso
en ese momento recomendd un tratamiento quirlrgi-
co. En busca de una segunda opinion, el paciente fue
atendido por un cirujano de columna vertebral quien
sugirié un tratamiento conservador mediante ortesis
tipo Boston y collarin cervical rigido tipo Philadelphia,
el cual fue elegido de comun acuerdo por los padres
con reevaluacion cada cuatro meses, estando cons-
cientes de que el tratamiento definitivo seria el quirdr-
gico a ser efectuado de acuerdo con la evolucién de
la deformidad (Figura 3). El tratamiento conservador
complementado por fisioterapia y rehabilitacién com-
binando ultrasonido, electroestimulacién, masajes y
posteriormente, natacién y ejercicios de inspiracién
y espiracién para el fortalecimiento de los musculos
involucrados en la respiracion.

Tres anos después, durante las evaluaciones pe-
riédicas de la evolucién de la enfermedad se detectd
que a pesar del uso de la ortesis en tiempo y forma
(22 horas al dia, desde que tenia 18 meses) se estaba
perdiendo el efecto terapéutico, incrementadndose la
deformidad junto con una disminucién del espacio
intercostal con tendencia a fusion (Figura 4), motivo
por el cual se consider6 el tratamiento quirdrgico.
Cuando el paciente tenia seis afos se le efectu6 una
toracotomia con una artrodesis (epifisiodesis) a ni-
vel toracico (Figura 5). A los siete afios se le efectud
una segunda cirugia, con un abordaje anterior de la
columna cervical en la cual se efectud una epifisio-
desis con colocacién de injerto y matriz 6sea sobre
el cartilago de crecimiento de las hemivértebras no

Figura 3. Radiografia anteroposterior tomada a los tres
anos. A) Con corsé tipo Boston. B) Sin corsé. Se puede
apreciar la reduccion de la escoliosis a nivel toracolumbar.
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incarceradas de C5-C7 (Figura 6). Cuando el menor
tenfa siete afos se le realizd una tercera intervencion
quirdrgica con artrodesis cervical posterior sobre los
niveles de C5-C7.

Actualmente el paciente sigue bajo control clini-
co y radiolégico, sin incremento de la escoliosis cer-
vicotoracica, sin embargo, presenta una escoliosis
toracolumbar compensatoria, con balance pélvico y
estabilidad (Figuras 7 y 8), se sitla dentro del per-
centil de la talla acorde a su edad (no obstante, su
gemela es 10 cm mas alta), se sigue el tratamiento
médico conservador, sin empleo de ortesis, no existen
trastornos agregados a nivel cardiorrespiratorio, con
una capacidad vital normal, no obstante se le ha in-
formado a los padres de la necesidad de una cuarta
cirugfa (realizar una osteosintesis o utilizar un meca-
nismo VEPTER) cuando la deformidad toracolumbar

Figura 4. Radiografias anteroposterior (A, C) y lateral (B,
D) tomadas a los seis afios de edad. Se observa pérdida del
balance pélvico con rotacién vertebral, en la comparacién
sin corsé (imagen de arriba) e incluso con el corsé (imagen
de abajo).
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Figura 6. Control transoperatorio durante la sequnda
intervencién quirdrgica en la que se colocé injerto de
C5a (7.

compensatoria se incremente o se presenten los datos
antes sefalados de alteraciones neuroldgicas.

DISCUSION

Se ha presentado el caso de un paciente con malfor-
maciones congénitas multiples cuya evolucién fue sa-
tisfactoria mediante el tratamiento conservador inicial
y, posteriormente, quirdrgico.
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Figura 5.

Radiografias tomadas a los siete afios de edad,
un ano después de la primera intervencién
quirdrgica. A) Radiografia anteroposterior
sin corsé. B) Radiografia lateral sin corsé. C)
Radiografia anteroposterior con corsé. D)
Radliografia lateral con corsé.

Figura 7. Radiografias anteroposterior y lateral de control
tomadas cinco meses después de la tercera intervencion
quirargica. Se puede observar balance pélvico y estabilidad,
ya sin el uso de ortesis.

Sparrow (2012) en su trabajo y experimentacién
en ratones expresa que la hipoxia tiene un efecto en
la expresividad de los genes asociados con la esco-
liosis congénita, asi como también en la gravedad de
las malformaciones vertebrales. Segun Erol, Kusumiy
Dormans (2002) consta de un mecanismo conocido
como modelo de reloj y frente de onda en la somi-
togénesis. Esto se basa en la identificacion de genes
expresados en sincronia con cada ciclo de somita, y
se incluyen los genes Lfng, HESL, HEY2. Sin embar-
go, en el caso aqui presentado, realizar conjeturas
acerca de los posibles mecanismos etiolégicos gené-
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Figura 8. Fotografias del paciente tomadas a la edad de
ocho anos. A) Vista lateral, B) de frente y C) de espaldas.

ticos, resulta aventurado ante la ausencia de estu-
dios especificos.? !

El efecto del consumo de un farmaco proovulatorio
es incierto, pero podria asociarse al embarazo dicigé-
tico no simultdneo ocurrido en la madre del paciente.
Los derivados metabdlicos de este farmaco (4-hidro-
xiclomifeno y 4’ hidroxiclomifeno) son capaces de
producir dafos genotéxicos, lo que resulta en una ac-
tividad mutagénica que puede generar la interrupcién
de la somitogénesis. Por lo que es posible considerar
que el empleo atipico pudiera haber afectado la somi-
togénesis del paciente.?

Con respecto al tratamiento de hemivértebras,
Bonnevielle y colaboradores exhiben dos opciones
principales de tratamiento quirdrgico: la epifisiode-
sis y la reseccion de la hemivértebra. La epifisiodesis
(tratamiento utilizado en este caso) permite frenar la
progresién, ademds de brindar la posibilidad de una
correccién progresiva (ya que se permite el crecimien-
to), por otra parte, la resecciéon de la hemivértebra
permite la correccion completa o parcial, pero expone
al paciente a mayor riesgo de dafo neurolégico.'?1

Bonnevielle en su estudio de hemivértebra aislada
en 27 casos, evaludé ambos tratamientos, concluyendo
que la eleccién de uno u otro dependié de la gra-
vedad de la curvatura, asi como de la regién en la
que aparecian las hemivértebras, realizdndose gene-
ralmente una epifisiodesis si era en regién toracica y
reseccion si era lumbar, lo cual es concordante con
lo aplicado en este caso. Bonnevielle ademas sefnala
que la epifisiodesis es mas efectiva si se logra la fusion
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posterior sobre cuatro niveles y si es en edades tem-
pranas, sugiriéndose antes de los cinco afios.'>'

Bonnevielle también recomienda la aplicacion de
osteosintesis compresiva adaptada a epifisiodesis
al haber obtenido resultados positivos, dicho trata-
miento se ha propuesto para la cuarta intervencion
quirlrgica de este caso. Por otra parte, el uso de cor-
sé es controversial, en este caso se ha demostrado
que el corsé logré reducir la progresién de escoliosis.
El retraso quirlrgico estd por tanto justificado, toda
vez que los controles radiograficos sustentaron por
cinco anos que las metas terapéuticas del uso del
corsé estaban cumpliéndose y adicionalmente, se
evitod la aparicién de complicaciones como anormali-
dades en la caja toracica, insuficiencia respiratoria o
afectacion neuronal.’'®
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