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Resumen

El disrafismo espinal oculto es la segunda anomalia congénita mas frecuente después
de las malformaciones cardiacas. Suimpacto depende de los factores de riesgo
presentes tales como la desnutricion materna, la pobreza, el consumo de
anticonvulsivantes durante la gestacion y el déficit de folatos.

El disrafismo espinal puede ser abierto o cerrado de acuerdo a la presencia o no de
disrupcion cutanea e el sitio de lesion espinal. Los datos a cerca de su incidencia son
Unicamente extranjeros y d e acuerdo a estos, el 95% corresponde a la forma de
disrafismo abierto mientras que solo el 5% corresponde a la forma oculta (disrafismo
cerrado); sin embargo, se considera que este bajo porcentaje puede atribuirse al
subregistro de esta ultima forma dado que no se busca de forma activa. En Colombia,
dados los factores de riesgo poblacionales se esperaria que la incidencia fuese mayor
pero no se conocen datos al respecto.

Se consultd en la base de datos de Medline entre los aflos 2009-2011 a cerca de
Disrafismo Espinal Oculto encontrando que la Ultrasonografia de columna total es
una excelente herramienta diagndstica, que genera menores costos respecto al
estandar de oro para el diagnoéstico de lesiones medulares y raquideas cual es la
Resonancia Nuclear Magnética (RNM).

De esta forma, se disefié un estudio multicéntrico que evaluara la posibilidad de
evaluacidn de disrafismo espinal oculto a través del uso de la ultrasonografia como
método de tamizaje en nifios con y sin estigmas cutaneos de disrafismo espinal, con el
objeto de comparar la frecuencia de la enfermedad en estos dos grupos de pacientes e
intentar determinar si son un signo de alarma que indique estudios subsecuentes; sin
embargo, por problemas de ejecucion se lleg6 solamente al estudio piloto, siendo éste
la base para el desarrollo de un proyecto posterior.

La recomendacion final, al igual que en la literatura revisada, es implementar la
ultrasonografia espinal como un tamizaje en nifios menores de 3 meses para
garantizar la busqueda activa de la enfermedad y el diagndstico precoz por las
consecuencias neurolégicas que derivan del disrafismo.

Palabras Clave: Disrafismo espinal oculto, Ultrasonografia de columna, Resonancia
Nuclear magnética, lesion neurolégica, marcadores cutaneos de disrafismo espinal
oculto.



Abstract

Spinal dysraphism is second more frequent congenital anomaly after cardiacs. The impact
depends on risk factors as maternal malnutrition, poverty, anticonvulsants consume in
pregnancy and folate deficit.

Spinal dysraphism can be open or close if exist skin disruption in the midline spine. Its
epidemiology is foreing and according to this, 95% is open for (meningomyelocele) and 5% is
occult spinal dysraphism; although we suppose is like this because there is underreporting of
the occult forms. In Colombia, on account of the risk factors, we expect more cases but the
true incidence is unknown.

We consult in Medline database between 2009 and 2011 for occult spinal dysraphism finding
that spinal Ultrasound is an excellent diagnostic tool, less expensive than Spinal Magnetic
Resonance Imaging (MRI) wich is Gold Standard for spinal cord injure.

Consequently we desing a multicentric study envisages the possibility of spinal
evaluation using ultrasound as screening method in infants under three months of
age with or without local cutaneous changes associated with occult spinal disraphism.
The objective was to compare the disease frequency in infants with or without skin
lesions (as markers of occult spinal dysraphism) for conclude if cutaneous markers
are warning sign, although for implementation problems we achieved only the pilot
study, base of subsequent project.

Our recommendation, as in literature, is to implement the spinal ultrasound as neonatal
screening (in infants under three years) even without skin markers due to the neurological
dysraphism consequences.

Key Words: Spinal Occult dysraphism, Spinal Ultrasound, Spinal Magnetic Resonance
Imaging (MRI), neurological injure, skin markers of occult spinal dysraphism.
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Introduccion

El disrafismo espinal constituye un grupo de malformaciones congénitas que resulta
de un desarrollo embriol6gico anormal caracterizado por falla en la fusién de los
elementos neurales, mesenquimales y cutaneos de la linea media (1,6) que cubren el
cordon medular.

Después de las malformaciones cardiacas, el disrafismo espinal es la segunda
anomalia congénita mas frecuente, con una incidencia de 0,5-5/1000 nacidos vivos
(4) y que podria ser mayor en paises en los que predominan factores de riesgo para el
desarrollo de defectos del tubo neural, como la pobreza, los controles prenatales
insuficientes y el déficit de folatos durante el primer trimestre de gestacion.

De todos los disrafismos espinales se encuentra una proporciéon de 95% para los
abiertos, y de 5% para los ocultos, que puede explicarse por el subregistro de este
ultimo. En nuestro pais no contamos con estadisticas para ninguno de los dos
escenarios clinicos, pero se infiere por los factores de riesgo mencionados una
frecuencia alta.

El disrafismo espinal oculto se caracteriza por un defecto espinal cubierto por piel (sin
exposicion del tejido neural), que puede tener estigmas cutaneos superficiales debido
a que la piel, las faneras y las estructuras neurales comparten el mismo origen
embriolégico (6). Tales defectos espinales pueden ser epidérmicos o dérmicos y
comprenden masas subcutaneas, mechones de pelo, hoyuelos, hemangiomas o nevus
(3, 4,6).

Este tipo de disrafismo incluye lesiones como lipoma espinal, filum terminal graso,
seno dérmico dorsal, diastematomielia, meningocele sacro anterior y mielocistocele
terminal; todas estas, pueden estar asociadas al Sindrome de Médula Anclada, una
interferencia en el ascenso normal del cono medular que deberia darse durante los
primeros meses de vida (3), y que puede terminar en microcefalia, retardo mental y
cefaleas recurrentes.



El cuadro clinico depende del compromiso medular y la ubicacién del nivel sensitivo
y motor, generando neuropatia urinaria, gastrointestinal y musculoesquelética en
diferentes grados, que deberan intervenirse de forma activa para evitar el aumento
de las complicaciones y garantizar un mejor nivel de vida para el paciente y su
familia. Es por esta razon que el diagndstico precoz del disrafismo espinal se hace
importante.

Para llegar al diagnoéstico de esta patologia, es necesaria una alto indice de sospecha y
la confirmacion mediante estudios de imagenes.

En lo que se refiere a la clinica, los inicos estigmas de aparicién temprana en los
neonatos son las malformaciones osteoarticulares (no asociadas a oligohidramnios) y
los estigmas cutdneos de disrafismo oculto. En la literatura anglosajona la
correlacion clinico-patologica entre estigmas y enfermedad oscila entre 3 y 8%. En
Colombia no se tiene datos registrados al respecto pero la frecuencia de presentaciéon
de estos estigmas parece ser alta de acuerdo a la practica clinica. Cual sera entonces
la frecuencia de presentacion de estigmas de disrafismo espinal oculto y
cuantos de los estigmas en realidad se traducen en presencia de enfermedad?
Estas preguntas intentan dar un significado a los marcadores cutaneos para al final
del estudio definir cual debe ser su abordaje.

El diagnostico definitivo de la enfermedad se hace a través de la Resonancia
Magnética Nuclear (3), que determina el nivel y la naturaleza de la lesion espinal y
ademas revela malformaciones asociadas, lo que ayuda al manejo quirurgico del
paciente. Sin embargo existen limitaciones para este estudio imagenologico por
disponibilidad, acceso y costos, lo que ha llevado a emplear la ultrasonografia de
columna total (6) como método de tamizaje; ésta tiene buena correlaciéon con la RNM
(alta especificidad y sensibilidad) pero tiene limitaciones de uso por la aparicién de
los nucleos de osificacidn espinales de modo que s6lo puede ser empleada hasta los
tres meses de edad postnatal (4).

Una vez diagnosticada la enfermedad, otros estudios deberan extenderse hacia la
busqueda de las anomalias 6seas y la disfunciéon miccional por lo que haran falta
tamizajes radioldgicos: ecografia renal y de vias urinarias, urodinamia, radiografia de
cadera, columna y miembros inferiores, y tamizajes de laboratorio como uroanalisis y
pruebas de funcién renal en caso de documentar Infecciéon de Tracto Urinario
(I.T.U.)(3,4,5). Ademas, se deben buscar otros sindromes asociados como extrofia
vesical y de cloaca, regresion caudal, asociacion VACTERL y agenesia sacra. (4)

El tratamiento, cuyo objetivo esta dirigido a estabilizar la funcién neurolégica, puede
ser conservador o quirurgico. El manejo inicial se realiza con programas de
rehabilitacién (3) enfocados a evitar el deterioro de los multiples sistemas
comprometidos y en especial a proteger la funcidn renal del paciente. Por otra parte,
de presentar sindrome de médula anclada, masas como lipomas y exacerbacion



sintomatica, se prefiere el manejo quirurgico precoz con objeto de disminuir las
secuelas (5).

La inquietud respecto al significado de los marcadores cutaneos de disrafismo espinal
oculto nace a partir de los pacientes que se atienden diariamente en los servicios de
urgencias y consulta externa, ya que con frecuencia presentan estos estigmas.

El presente trabajo se centra en la busqueda de disrafismo espinal oculto a través de
la seleccion de nifios menores de tres meses con y sin estigmas cutaneos de la
enfermedad para la posterior realizacion de ultrasonografia de columna total y
comparacion de ambas poblaciones, con objeto de determinar si hay correlacion
significativa entre los estigmas cutaneos y la enfermedad, y si debe recomendarse la
U.S. como un método de tamizaje para todos los neonatos o sélo para quienes
presenten lesiones cutaneas con el fin de hacer una buisqueda activa de la enfermedad

Personalmente considero que el panorama actual debe ser la busqueda de soluciones
precoces a este tipo problemas desde la prevencion y la deteccién temprana para
conseguir intervenciones que mejoren la calidad de vida de nuestros pacientes.



1. Objetivos

1.1 Objetivo General

Definir si existe correlaciéon entre los estigmas cutaneos espinales y la presencia de
disrafismo espinal oculto

1.2 Objetivos Especificos
Definir segun la revisién teodrica:

» Frecuencia de los estigmas cutaneos de disrafismo espinal oculto en la
poblacidn general

» Frecuencia de disrafismo espinal oculto en la poblaciéon con marcadores
cutaneos

= Marca dores cutaneos de mayor validez para busqueda de disrafismo espinal
oculto

= Factores de riesgo para presentar disrafismo espinal oculto

= Sindromes asociados a disrafismo espinal oculto

= Gold standard para el diagndstico del disrafismo espinal oculto

= Valor diagnostico de la Ultrasonografia de columna total para disrafismo
espinal oculto

= Lista de chequeo y busqueda durante la ultrasonografia de columna total

Definir segun el estudio:

» Silos estigmas cutaneos de disrafismo incluidos en el estudio se
correlacionan con Espina Bifida oculta en menores de 3 meses, para
iniciar estudios diagndsticos y tratamiento en aquellos pacientes que los
presenten

= Caracteristicas de la poblacion estudiada: casos y controles

= Tipos de lesiones cutdneas mas frecuentes en los casos



Uso de folatos en el prime trimestre de la gestacion

Relacion entre uso de folatos y presencia de marcadores cutaneos

Relacidn entre ausencia de uso de folatos y presencia de marcadores cutaneos
Relacion entre presencia de marcadores cutaneos y disrafismo espinal por
ultrasonografia

Tipos de marcadores cutaneos asociados a disrafismo, si se encuentra la
enfermedad

Recomendaciones para la detecciéon temprana de la espina bifida oculta
Recomendaciones generales respecto a la ejecucion del proyecto de
investigacion



2. Marco Teorico
2.1 Definicion (1) (2)

El término “disrafismo espinal” comprende un grupo de malformaciones congénitas
que resulta de un desarrollo embriol6gico anormal caracterizado por falla en la fusiéon
de los elementos neurales, mesenquimales y cutaneos de la linea media(1, 6) que
cubren el cordén medular.

Esto quiere decir que puede incluir cualquiera de los espectros clinicos de acuerdo a
la malformacién neural y por lo general esta asociada a espina bifida (defecto de
cierre 6seo del arco posterior de las vértebras).

El disrafismo espinal, segiin su presentacion clinica puede ser abierto, si hay
exposicion de tejidos (espina bifida abierta), o cerrado, si el defecto se encuentra
cubierto por piel, en cuyo caso hay manifestaciones cutaneas asociadas dado que la
piel y el tejido nervioso tiene el mismo origen ectodérmico en la embriogénesis (1, 2).

2.2 Epidemiologia (2) (6)

La incidencia de espina bifida es variable, en general entre 0,5-5/1000 nacidos vivos,
pero depende de la region sometida a estudio y de los factores de riesgo asociados.
Asi, la incidencia en paises en desarrollo es de 1/1000 nacidos vivos, (1) mientras que
en paises industrializados que han legislado el uso de acido félico en los alimentos
como factor de proteccion para evitar los defectos en la linea media, es de 1/10,000
nacidos vivos. (1, 6)

En general, en el disfrafismo son mas frecuentes las lesiones que revisten mayor
complejidad y gravedad, por tanto la espina bifida abierta es mas frecuente. Esta
forma de presentacion incluye defectos como la mielosquisis y el mielomeningocele,



cuya localizacidén es en orden de frecuencia dorsolumbar o lumbar (>50%),
lumbosacra (25%), cervical o dorsal (10%) (6).

Clinicamente el disrafismo espinal abierto se presenta como una tumoracién quistica
que incluye médula espinal, raices espinales, cuerpos vertebrales y piel, cubierta por
meninges que se desgarran al contacto con facilidad por lo que son altamente
susceptibles a procesos infecciosos. El otro modo de presentacion es el meningocele,
que excluye la médula, siendo ésta indemne e involucra sélo tejido meningeo, por lo
que su pronostico es favorable.

En cuanto al disrafismo espinal cerrado, la literatura no precisa datos concretos a
cerca de la frecuencia y en general atribuye a este solo el 5% entre todos los
disrafismos espinales pero debe tenerse en cuenta el probable subregistro debido a
que este tipo de lesiones no tiene siempre manifestaciones clinicas evidentes y no se
busca de forma activa.

2.3 Fisiopatologia Y Embriologia (1, 15)

Los errores del desarrollo pueden ocurrir en cualquiera de los estadios de la
embriogénesis, de forma aislada o asociada.

La evidencia de un disrafismo abierto, sugiere una lesion mas temprana, con
compromiso de desarrollo del tracto gastrointestinal distal y genitourinario, asi como
de las extremidades inferiores. (1) Su diagndstico suele ser rapido durante la
pesquisa prenatal por ultrasonografia o tras el nacimiento.

A diferencia de éstas lesiones, en el disrafismo cerrado (disrafismo oculto), 1a lesién
puede ser minima y mas tardia, con manifestaciones ausentes o muy sutiles que

pueden darse en cualquier edad, y cuya tinica manifestacion durante el periodo
neonatal o de lactancia puede ser una lesidn cutanea a nivel de la lesidon.

2.3.1 Factores de Riesgo Reconocidos (2, 6)

Su origen es multifactorial y en general no hay una causa tUnica y absoluta.
Se ha asociado a factores poligénicos, herencia autosémica recesiva (deleciones
22q11 que generan cardiopatias asociadas a defectos del tubo neural) e incluso

herencia asociada a X.(2, 6)

La evidencia apunta hasta el momento a (6):



= Déficit de acido folico

» Tratamiento durante la gestacidn con acido valproico

» (Carbamazepina prenatal

= Exposicién a rayos X

= Factores medioambientales: madres adolescentes, bajo nivel socio-econémico
y antecedentes de aborto previo.

El riesgo de recurrencia de los defectos del tubo neural tras el nacimiento de un hijo
con el diagnostico es de 4-8% y aumenta 10% tras dos hijos afectados, con un
incremento en el riesgo de e doble del porcentaje por cada gestacion comprometida
(2, 6).

Por otra parte, el riesgo de tener Espina Bifida Oculta varia segin la manifestacion
clinica, asi (15):

* Hijos de madre diabéticas: 0.3%

= Hoyuelos intergluteos: 0.34%- 7%

= Hoyuelos lumbosacros: 3.8%

» Malformacion anorrectal: 27%

= Estigmas complejos de la piel: hemangiomas, mechén de pelo, masas
subcutaneas: 36%

= Malformacién Anorrectal alta: 44%

= Extrofia de cloaca: 100%

2.3.2 Desarrollo embrioldgico de la Médula Espinal

2.3.2.1 Periodo de preneurulacion

A partir de la semana 2 hasta el dia 17 (1).

Todo inicia con un disco bilaminar que posteriormente pasa a ser trilaminar:
endodermo, mesodermo y ectodermo, son las lineas germinales que originan todas
las estructuras corporales. Posterior a la formacién del disco trilaminar se forma un
nodo primitivo que se va extendiendo longitudinalmente y distal respecto al nodo.
(15) Esta linea germinal dara origen a lo que se denomina Notocorda, estructura que
limita la formacion de las estructuras neurales a manera de guia y cuyo origen es el
endodermo pero queda incluido en el mesodermo.

2.3.2.2 Periodo de neurulacion primaria

Dia 17-28 (1). Se forma en esta etapa el 90% del corddn espinal a partir del
ectodermo.



Hacia el dia 18 de gestacion se forma un engrosamiento del mesodermo y ectodermo
suprayacentes a la notocorda, la denominada placa neural, que tres dias después se
incurva sobre si misma y se elonga simultdneamente con la notocorda subyacente.

Los puntos de mayor levantamiento se tratan de unir y finalmente se escinden dando
lugar al cierre de la placa con formacion del Tubo Neural y a la salida de los puntos de
levantamiento, que constituyen las crestas neurales, puntos de origen de los nervios
periféricos y las estructuras del mesodermo como los vasos y el sistema
osteomuscular que recubrird el sistema nervioso.

Entre tanto, el aspecto ventral del proceso de la notocorda se fusiona al endodermo
subyacente y se abre ventralmente generando una comunicacién transitoria entre el
saco vitelino y la cavidad amnidtica (1). Las anomalias en este estadio incluyen las
anomalias de la notocorda abierta “split notocord”, de las cuales la mas comun es la
diastematomielia y las menos comunes corresponden a los quistes entéricos
intraespinales y las fistulas entéricas.(1)

El dia 23, la notocorda se separa del tubo neural y es convertida a una estructura
sélida aparatada y obliterada.

La espina por su parte, se origina de unos segmentos mesodérmicos llamados
Rombomeras; éstas, expresan una variedad de genes cuya presencia ayuda en el
desarrollo organizado de la espina. (15)

El cierre del corddn es otro punto importante: no se hace en sentido cefalocaudal o a
la inversa, sino que inicia en un punto medio de su longitud y se extiende en ambos
sentidos a modo de “cremallera”. Cuando este mecanismo falla, hay presencia de
disrafismo espinal abierto: un grupo de desordenes en el cual el tubo neural continta
expuesto. El trastorno mas comun de este grupo es el mielomeningocele, con alta
gravedad. (1, 15)

Una vez el cierre del tubo neural comienza, este se libera del ectodermo suprayacente
en un proceso denominado disyuncion. Este ultimo puede ocurrir antes del tiempo
apropiado (disyunciéon prematura) o después del tiempo apropiado (disyuncién
incompleta), que incluye variedad de des6rdenes relacionados a espina bifida oculta.

2.3.2.3 Periodo de neurulacion secundaria

Incluye la formacion de cerca del 10% de la espina, principalmente en la region
caudal: La notocorda mas distal y el tubo neural emergen caudalmente de la masa
celular caudal, “n6dulo de Hensen”, que en condiciones de diferenciacion normal dan
lugar al sacro, céccix y probablemente a la quinta vértebra lumbar, en tanto en un
proceso alterado es la causa de teratomas sacrococcigeos. (1)
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La canalizacion del tubo neural se hace también caudal, pero mas adelante este tubo
canalizado regresa en forma cefalica generando las raices nerviosas y el cono
medular. La regresion completa de estas células forma el filum terminale

(corddn fibroso que une el cono medular al vértice del coccix). Si hay cierre
incompleto durante esta regresion en el cono medular se presentara un ventriculo
terminal; por el contrario, la regresion exagerada puede ser la causa del Sindrome de
Regresion Caudal (con agenesia del sacro).

Hacia la semana 12 de gestacion, la columna tiene un crecimiento longitudinal
acelerado, mayor al de la médula por lo que hay desplazamiento cefalico del cono
medular.

En el sexto mes de gestacion el cono medular se encuentra en S1; al nacer, se
encuentra en L3 y en el adulto se ubica en el espacio vertebral correspondiente a L1-
L2. Las alteraciones de tipo disrafismo se asocian comunmente al sindrome de
médula anclada, en el que la médula se encuentra fija a un segmento vertebral por lo
que no le es posible ascender y que sera sospechado cuando se encuentra
postnatalmente por debajo del nivel de L3.

2.4 Clasificacion De Las Anomalias Congénitas Espinales

2.4.1 Disrafismo Espinal Abierto (1, 2)

Hay un cordén displasico y protruido, con la placoda formando la pared posterior del
defecto. En el caso del mielomeningocele, hay un espacio subaracnoideo dilatado
ventral a la placoda, por el que protruyen las raices nerviosas.

Se acompana siempre por espina bifida y atrofia muscular significativa, lo que
contribuye al desarrollo de escoliosis; ademas, 85-95% de las formas de disrafismo
abierto estan asociadas a malformaciones tipo Chiari Il (descenso de las amigdalas
cerebelosas por debajo del Foramen Magno, elongacién y distorsion del tronco del
encéfalo y descenso del IV ventriculo).

75% de los pacientes con el defecto presentan ademas hidrocefalia, que debe ser
buscada en estudios de imagenes

Es caracteristico que el diagndstico se haga prenatalmente por U.S. o RNM. Ya
postnatalmente, el defecto es tan evidente que el diagndstico se hace por inspeccidn;
sin embargo la RNM ayuda en términos de localizacion de la lesion y determinacion
de la presencia de malformaciones asociadas, aunque muchos cirujanos prefieren
reparar el defecto sin solicitar antes un estudio de imagen; sin embargo su
importancia es relevante ya que puede excluir la presencia de hidrocefalia (que pueda
ser derivada en el mismo tiempo quirurgico), siringohidromielia (cavidad en la
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médula secundaria a una formacidn incorrecta del cono medular), diastematomielia y
quistes dermoides y epidermoides.

El disrafismo Espinal Abierto incluye (1):

2.4.1.1 Mielomeningocele

Constituye el 99% d ellos casos: su incidencia aislada puede ser de 2/1000 nacidos
vivos en paises en desarrollo y de 2/10,000 nacidos vivos en paises industrializados

2.4.1.2 Mielocele

Componente medular sin meninges

2.4.1.3 Hemimielomeningocele

Compromete solo un cordon vertebral con meninges

2.4.1.4 Hemimieloceles

Igual que el mielocele pero compromiso tnico de un cordén espinal

2.4.2 Disrafismo Espinal Cerrado: Espina Bifida Oculta

2.4.2.1 Asociado a Masa

Como se menciono previamente, es un defecto que tiene cierre de la piel, pero en este
caso esta asociado a la presencia de una masa palpable al nivel de la lesién. Incluye:

» Lipomieloceles

» Lipomielomeningoceles
» Meningoceles

» Mielocistoceles

Los primeros dos defectos pueden ocurrir por error de disyuncion, la cual ocurre
precozmente y permite que las células mesenquimales primitivas migren al tubo
neural; cuando estas células alcanzan la placoda, son inducidas a formar tejido
adiposo formando lipomas que atraviesan los elementos 6seos bifidos y permanecen
contiguos a la grasa epidural y subcutanea.

Cuando la placoda permanece unida al lipoma dentro del canal espinal, se denomina
lipomeningocele, pero si sale del canal espinal se llamara lipomielomeningocele.(1, 6)
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El mielomeningocele es una lesion como la mencionada en los disrafismos abiertos,
pero aqui, la diferencia radica en que el defecto consta de una membrana que sale de
la duramadre y una membrana aracnoidea interna que usualmente contiene liquido

cefalorraquideo, aunque ocasionalmente puede contener tejido adiposo displasico o

tumores, y esta cerrado por piel.

Es muy poco frecuente y por lo general esta asociado a otros desordenes
mesenquimales como la Neurofibromatosis y el sindrome de Marfan (1)

La mayoria se ubican en la regiéon lumbosacra pero pueden aparecer en cualquier
localizacidon vertebral (1). Se considera que su causa son defectos del cierre del tubo
neural durante la neurulaciéon y que aumentan de tamafio debido a las pulsaciones del
LCR.

Por ultimo, el mielocistocele, muy infrecuente, corresponde a un defecto muy similar
al meningocele, grande, dorsal a la espina bifida; sin embargo, la diferencia radica en
la presencia de la continuidad con el canal ependimario y no con el espacio
subaracnoideo.

2.4.2.2 No asociado a Masa

Se encuentra en 5% de la poblacién (datos de estudios norteamericanos y europeos).
La mayoria de los casos es asintomatica y se ubica a nivel lumbosacro (2, 3).

Se puede evidenciar en una radiografia de columna con cierre incompleto del arco
vertebral posterior.

Estos defectos se asocian a lesiones cutaneas como:
= Piel atroéfica o hiperpigmentada
= Hemangiomas
= Lipomas subcutaneos
= Hipertricosis localizada
= Apéndices cutaneos

= Fistulas Senos dérmicos

Incluyen dentro de los defectos:

2.4.2.2.1 Lipomas medulares (1):

Colecciones de grasa y tejido conectivo parcialmente encapsulado. Son de tres tipos:
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* Intradurales: constituyen menos del 1%, su ubicacion se da a cualquier nivel
espinal

* Lipomielomeningocele: el lipoma se encuentra unido a la superficie dorsal de
una médula abierta y fundido ademas con la grasa subcutanea, protruyendo en
la region lumbosacra.

* Lipomas del Filum Terminale: ubicados extraduralmente y asociados a un
pequeiio quiste en la mayoria de las veces, en éste el filum es
caracteristicamente corto por lo que el ascenso del cono medular es dificil,
generando un sindrome de médula anclada. Se nota ademas un engrosamiento
del filum (>2 mm de didmetro o mayor en diametro a las raices nerviosas
adyacentes).

2.4.2.2.2 Sindrome de Regresion Caudal (1):

Secundarios a anomalias en la diferenciacion retrogresiva, corresponde a la agenesia sacra
con anomalias complejas de la médula; hay ademas paraplejia flascida, hipotrofia de
miembros inferiores, artrogriposis y vejiga neurogénica.

2.4.2.2.3 Diastematomelia (1):

La médula se encuentra dividida sagitalmente en dos hemimédulas; un espolon éseo,
fibroso o cartilaginoso se encarga de escindir los cordones medulares. Por lo general
se ubica a nivel de D9-S1. EI 20% son asintomaticos

2.4.2.2.4 Siringomielia (1):

Son cavidades tubulares longitudinales al interior de la médula espinal, pero
habitualmente fuera del canal ependimario. Estas cavidades estan tapizadas por
células gliales. Difiere de la hidromielia porque en ésta dltima hay dilatacién central
de la médula, que esta revestida por epéndimo

2.4.2.2.5 Sindrome de Médula Anclada (1):

Puede ser secundaria al cierre de un disrafismo abierto, pero también se ve de forma
aislada; se sospecha su presencia cuando el cono medular se encuentra por debajo del
nivel de L2-L3.

2.4.2.2.6 Quiste Neuroentérico (1):

Consiste en un trastorno en la formacién del tubo neural distal y el cono medular;
puede presentarse una separacion de la notocorda, secundaria a la persistencia de la
comunicacion entre el endodermo y el ectodermo, que ocurre en la preneurulacion.
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Aunque no hay un mecanismo exacto definido se cree que se debe a un problema de
integracion en la linea media de la notocorda produciendo una fistula entérica dorsal:
conexidn persistente entre el intestino y la superficie posterior cutanea que bifurca la
espina. Sin embargo, el espectro puede incluir fistulas cerradas que dan lugar a la
formacion de masas con tejido endodérmico incluido, lo que se denomina quiste
neuroentérico y que puede quedar alojado en cualquier nivel de la espina pero se ha
demostrado una alta frecuencia en los segmentos espinales cervicales bajos y
toracicos altos. Ademas pueden o no estar incluidos en la médula por lo que también
pueden alojarse en el mediastino, por ejemplo.

2.5 Manifestaciones Clinicas

2.5.1 Espina Bifida Abierta

Sus manifestaciones clinicas seran mas evidentes ya que reviste mayor gravedad; no
asi para el disrafismo oculto que muchas veces suele ser asintomatico (6) en especial
en los neonatos.

El mielomeningocele, la forma mas frecuente de disrafismo abierto, se caracteriza por
un compromiso neuroldgico grave con paraplejia flascida o arrefléxica, alteraciones
de la sensibilidad, trastornos de esfinteres con disfuncidon vesical e incontinencia
fecal, presencia de ulceras tréficas en miembros inferiores, deformidades ortopédicas
de predominio en miembros inferiores (pie zambo, subluxacién de la cadera,
escoliosis) y fracturas dseas (8).

El nivel de estas lesiones debe ser determinado con el aspecto sensitivo y no con el
motor ya que es mas constante y preciso. En cuanto al control de esfinteres, es comun
que se presenten trastornos persistentes en tanto en la parte motora se presenta
mayor variabilidad

= nivel de L3: paraplejia completa, retencién urinaria, incoordinacion entre la
contraccion débil del detrusor y la contraccion refleja del esfinter externo lo
que llevara a hidronefrosis (8)

= nivel lumbar por debajo de L3: hay posibilidad de marcha con ayuda, trastorno
igual de esfinteres (8)

= lesiones sacras superiores: puede caminar con minima ayuda y las
deformidades ortopédicas son basicamente de los pies, los esfinteres se
encuentran igualmente comprometidos (8)

= Lesion sacra baja (por debajo de S3): la funcién es normal para la marcha pero
presenta anestesia “en silla de montar”,, los esfinteres estaran paralizados y la
vejiga distendida; permite la expresion urinaria por compresiéon suprapubica.

(8)
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La mayoria de los mielomeningoceles se asocian a hidrocefalia y a malformacion de
Arnold Chiari II (1, 2); es por esta razon que algunos pacientes presentan alteracion
de pares craneales bajos con dificultad para la alimentacion, estridor, paralisis de
cuerdas vocales, disfagia y ocasionalmente bradicardia

Si el trastorno de espina bifida corresponde a meningocele, por el contrario, el
prondstico es bueno y las manifestaciones se asocian sélo a la masa. Generalmente no
tiene trastornos asociados como hidrocefalia.

2.5.2 Espina Bifida Oculta

En espina bifida oculta la mayoria de las lesiones son asintomaticas; las
manifestaciones son de tipo cutaneo, que se ha descrito previamente (de un 80-90%
presentaran las lesiones en piel) (3). Estudios relacionados con la presentacion de
estos estigmas evidencian que la mayoria de estas lesiones corresponden a
tumefaccion en el nivel afectado (2/3 de los pacientes lo presentan) y a mechones,
hoyuelos y nevus (presentadas en conjunto en el restante 1/3 de los pacientes
estudiados) (3), aunque otros estudios en India presentan mayor frecuencia para la
hipertricosis, seguida del hemangioma cutaneo, las masas y los neurofibromas
multiples (10).

Los estigmas entonces, son muy frecuentes en los pacientes con disrafismo espinal
oculto; sin embargo, el estudio del Dr. De Brito en el que se estudian 144 pacientes
aparentemente sanos con estigmas cutaneos, presenta solo un 7,2% con lesiones de
espina bifida oculta reales en la U.S. Y un 4% en RNM, lo que no fue significativo
para el estudio.

En este estudio, las lesiones mas importantes fueron el mecho6n de pelo como estigma
y enla U.S. el seno dérmico, lo que haria inferir que los mechones de pelo
corresponden a senos dérmicos pero el nimero de pacientes hizo el estudio no
significativo. Finalmente se concluye que desde el punto de vista estadistico no
hay indicacion de examenes complementarios en pacientes con estigmas
cutaneos menores, pero que dada la disponibilidad de este medio diagndstico
el examen es justificado como tamizaje.

Quiere decir entonces que casi todos los pacientes con disrafismo tienen lesiones
cutaneas, pero que al contrario, no todo paciente con estigmas cutaneos tiene
disrafismo y que incluso, segtin el estudio mencionado, “este signo clinico no deberia
generar sospecha”.

Este estudio es apoyado por otros tres; El de Powell y col en el que se estudiaron
1997 neonatos con estigmas y se encontro correlacion clinico-patologica del 3%, el de
Gibson y col, con estudio de 4989 pacientes y un reporte de 1,9% de correlacion (6) y
el de Robinson, que muestra 1% de correlacion. Este dltimo refiere que los hoyuelos
simples (aislados, menores de 5 mm de diametro, en la linea media y a una distancia
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menor a 25 mm del ano) son una variacién normal y que el disrafismo oculto no se
encuentra en aquellos nifios con hoyuelos obliterados (sin fistula) ni en hendiduras
con fisuras.

Sin embargo, si un nifio no esta sintomatico y/o presenta hoyuelos simples (14)
Unicamente, hay una posibilidad minima de disrafismo oculto en cuyo caso no sera
relevante el diagnoéstico debido a que estas formas asintomaticas y sin signos no se
asocian a medula anclada ni a regresion caudal por lo que han de permanecer
asintomaticos de por vida y no requieren manejo (14).

Ademas de las alteraciones cutaneas, se pueden encontrar manifestaciones a tres
niveles:

» neuroldgico: con pérdida de la sensibilidad distal (57%), hipotonia de
miembros inferiores y debilidad en los mismos (con reportes de hasta 66,5%),
persistencia del reflejo de babinsky y presencia de ulceras troéficas.

En RNM todos los pacientes presentan hallazgo anormales, por esto este
método corresponde al patron de oro para el diagnoéstico de las lesiones
ocultas

El estudio de Sarica (3) evidencia que la mayor anomalia asociada fue la
persistencia del cordon de Hering (lipoma del Filum Terminale) en un 50%,
en 25% se asocian a lipomeningocele y agenesia del sacro o sindrome de
regresion caudal y el restante 25% corresponde a otras anomalias diversas.

En Sindrome de Regresion caudal se evidencian las mayores alteraciones a
nivel neurolégico: agenesia sacra, anomalias complejas de miembros
inferiores, paraplejia flacida, amiotrofia de miembros inferiores, artrogriposis
y vejiga neurdgena

El sindrome de médula anclada también tiene presentaciones diversas: dolor,
estigmas cutaneos, deformidades ortopédicas, déficit neuroldgico, son en
general, las mas frecuentes (13). La importancia de este diagnostico temprano
resulta del anclaje de la médula al sacro y los tejidos adyacentes a la lesion, ya
que la traccion del cordén puede alterar la microcirculacién del LCR causando
isquemia progresiva del cordén y disfuncién neural (4, 13).

= Urolégico, con trastornos de funcién vesical dados por aumento de la
capacidad vesical, disminucion de la contractilidad del detrusor y alta
distensibilidad del mismo por lo que los volimenes de llenado son altos y al
final el vaciamiento espontdneo queda residuo vesical que puede generar
hidronefrosis, reflujo vesicuoureteral y subsecuentemente infecciones de
tracto urinario recurrentes.
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En un estudio (3) se evidencia que el 90% de los pacientes son en realidad
incontinentes por urodinamia; sin embargo si se hace la correlacion clinica se
pasa como falsos negativos el 40% de los pacientes

Los hallazgos en la urodinamia evidencian aumento de la capacidad vesical
(hasta 80%) y de éstos pacientes con aumento del llenado vesical se considera
que un tercio tendra persistencia del residuo vesical, un segundo tercio
presentara engrosamiento de la pared vesical y el restante tercio solo
presentara un volumen de llenado alto

El estudio ecografico de los pacientes con Espina bifida oculta evidencia una
asociacion hasta del 20% de anormalidades, siendo frecuentes el reflujo
vesicoureteral con dilataciéon pielocalicial, 1a presencia de un sélo rifiéon y
rifones en herradura.

= Ortopédico: malformaciones también vistas en la espina bifida abierta:
escoliosis (en 36% de los pacientes(10)), lumbociatica, pie equino varo (33%
(10)), asimetria de miembros inferiores

2.6 Diagnéstico

2.6.1 Busqueda Clinica De Otras Malformaciones

Como se menciond previamnte, existe asociacion de ciertos sindromes o patologias
con el disrafismo espinal oculto. En general son tres que la literatura cataloga como
de alta correlacion (14):

= Malformacion anorrectal: con asociacion del 27%

= Malformaciéon Anorrectal alta: con asociacion del 44%

= Extrofia de cloaca: con asociaciéon del 100%

* Hidrocefalia y Arnold Chiari: ambas con asociacién mayor del 50%
= Asociacion VACTERL: sin asociacion definida

= Agenesia del sacro: sin asociacion definida

2.6.2 Estudios prenatales

Durante la etapa prenatal pueden realizarse pruebas diagnosticas, algunas mas
invasivas que otras, con requerimiento de amniocentesis: (7)

= Alfafetoproteina (AFP) en suero materno desde la semana 16 a 18, con un pico
de concentracidn entre la semana 25 a 29.
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= Ecografia: Alta resolucion, puede revelar la presencia de mielomeningocele a
partir de las semanas 14 a 16 de gestacidn.

= Amniocentesis: Medicion AFP y acetilcolinesterasa en liquido amniotico.

= Estudio citogenético: Para deteccion de anomalias en el cariotipo.

Una vez se realiza el diagnostico, la via de nacimiento debe ser abdominal y se
programara cesarea

2.6.3 Estudios Imagenologicos De Espina Bifida Oculta

2.6.3.1 Resonancia Magnética Nuclear

El diagnéstico definitivo debe hacerse con Resonancia Nuclear magnética, que como
ya se menciond es el patron de oro (4) (10) con sensibilidad de 95,6% y sensibilidad
de 90,9% (15); sin embargo por la dificil consecucién del examen en multiples
centros de atencion, se han propuesto métodos de tamizaje como la radiografia de
columna y la ultrasonografia.

En los estudios definitivos de las lesiones por espina bifida oculta las planteadas
como mas mas comunes son (10):

» Medula anclada (65%)
» Placoda Neural (49%)
» Siringohidromielia (27%)

2.6.3.2 Ultrasonografia de Columna Total

La U.S por su parte (S:86,5% E:90,9%), ha sido estudiada comparativamente con la
resonancia magnética arrojando datos de alta correlacion (46% de correlacién total,
47% de correlacion parcial y sin correlacién en sélo un 13%, con aumento en los
falsos positivos por lo que tiene alta sensibilidad y corresponde a un método valido
de tamizaje (4, 13)) y confiabilidad a pesar de que se trata de un método diagnoéstico
operador dependiente.

Esta indicada tradicionalmente en nifios con estigmas cutaneos de la lesion,
radiografia espinal anormal, disrafismo espinal conocido y reparacién previa de un
defecto (4). No obstante, Robinson et al desarrollaron un algoritmo para establecer su
indicacion: (figura 1)



19

Figura 1 : Indicaciones de Ultrasonografia

Presencia de marcadores cutaneos excepto hoyuelo simple + Uno o mas de (14):

= U.S antenatal anormal
* Anormalidad congénita asociada: extrofia de vejiga y cloaca, malformaciones
genitourinarias, asociacion VACTERL
= signos asociados:
= neurologicos
= urolégicos
= neurologicos
= ortopédicos

La principal limitacién de la U.S. es la aplicabilidad, ya que esta limitada a la aparicion
de los puntos de osificacién 6seos de las apoéfisis espinosas, por tanto s6lo puede ser
aplicada en pacientes menores de 6 meses (4), aunque algunos autores prefieren
hacerla hasta los 3 meses y otros incluso ven su utilidad sélo hasta los dos meses
(13).

La mayoria de las lesiones se pueden detectar con la U.S. Pero en realidad se
evidencian los defectos predominantes y se escapa el detalle del compromiso asi
como la presencia de anomalias estructurales asociadas, por lo que una vez se tenga
una imagen detectada debe realizarse una RNM; sin embargo al obtener una US
normal, se excluye la posibilidad de espina bifida oculta, sin requerimiento de otros
examenes (4).

Su principal limitacion diagnostica adicional corresponde a los lipomas del Filum
Graso por la presencia de la cauda equina, lo que hace dificil valorarlos, de modo que
solo tiene utilidad para determinar el nivel de la cauda equina; por tanto ante la
sospecha de sindrome de medula anclada la indicacién nuevamente es la resonancia
(4), dando especial atencion no solo al nivel definido en ésta sino al grosor del filum
terminal (13, 14)

Cuando la US es inconclusa, lo que seria interpretado como falso negativo, se debe por
un lado a interferencia actstica de la osificacion de los elementos espinales
posteriores que usualmente aparece entre los 3 y los 6 meses aunque algunas veces
es mas temprano, y por otro a estigmas cutdneos grandes que generan interferencia
acustica para obtener la imagen del corddn (4); en estos casos el paciente también
debe ser llevado a estudio por resonancia.
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2.6.3.3 Radiografia de Columna

La radiografia de columna (S:80% E:18%) es un método con muchas limitaciones de tipo
técnico, predominante en los pacientes menores de 3 meses en quienes los centros de
osificacién no aparecen y la correlacion por tanto con la resonancia magnética es baja: s6lo
del 50% por tanto es un método que en nifios muy pequefios genera el problema de aumento
en falsos positivos, en tanto en pacientes mayores, con fallas técnicas en la toma de la placa el
aumento sera en falsos negativos (6, 11).

2.6.4 Estudios de complicaciones y secuelas

No hay hasta el momento un protocolo de estudio de las malformaciones ortopédicas
asociadas ni de las anomalias urolégicas de acuerdo al grupo de edad o a las
manifestaciones clinicas: sin embargo, los estudios de extension dependen de los
sintomas y de la sospecha de anomalia a estos niveles.

2.6.4.1 Neuroldgicas

Se pueden realizar potenciales sensoriales evocados; sin embargo este estudio carece
de relevancia y valor en los nifios mas pequefios por su dificultad para ser realizado y
para su interpretacion.

A este nivel basta con un buen examen fisico para determinar cual sera el plan de
manejo en habilitacion y a nivel sensitivo la determinacién de la sensibilidad del
esfinter para determinar si se puede hacer uso regular del sanitario con estimulacién
de la defecacidn.

2.6.4.2 Ortopédicas

Se valen bien de la radiografia simple para valorar articulaciones y deformidades y
para iniciar el manejo ortésico. En menores seria fundamental un tamizaje con
radiografia de caderas y columna para determinar si presenta luxacion o escoliosis y
de pie para definir deformidades a este nivel, si clinicamente se considera relevante
(8,9,3,13).

2.6.4.3 Uroladgicas

Es uno de los aspectos mas importantes de la evaluacion: “Solamente con el
diagnoéstico y manejo tempranos se puede optimizar el manejo de estos nifios”(9) .

La urodinamia es fundamental para determinar contractilidad del detrusor,
distensibilidad del mismo con presencia de dilatacion vesical, medicién de volumen
con capacidad vesical maxima y medicion del residuo vesical que en condiciones
normales no debe encontrarse, asi como contractilidad del detrusor y coordinacién
contractil y relajante del esfinter urinario (3, 13).
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Como las patologias morfoldgicas urinarias pueden evidenciarse hasta en un 20% es
importante obtener ecografia renal y de vias urinarias para establecer
malformaciones urinarias susceptibles de manejo quirtrgico.

Si el paciente presenta anormalidad urolégica a nivel funcional o morfoldgico lo ideal
seria realizar estudio de tamizaje para infeccion urinaria, igualmente cuando se
presente con signos de respuesta inflamatoria sistémica debe haber una alta
sospecha de infeccién de tracto urinario

Para determinar si ha tenido pielonefritis previas no diagnosticadas o si presenta
cicatrices renales en el contexto de infecciones urinarias recurrentes es importante la
realizaciéon de Gammagrafia DMSA que es un estudio también de extension en los
eventos agudos de la infeccion urinaria y en el control post-tratamiento de las
pielonefritis diagnosticadas.

2.7 Tratamiento

Los objetivos del manejo estan encaminados a prevenir las complicaciones
neurolégicas, uroldgicas y articulares. Y lograr la maxima independencia en
actividades de la vida diaria (7). Es importante definir que no hay un manejo mas
importante que otro dentro de la patologia asociada; sin embargo, el manejo
urolégico adecuado cobra especial importancia por cuanto de este manejo la
preservacion de rifiones sanos y la prevencion de hipertension arterial

2.7.1 Farmacoladgico

Se establece para el manejo de los problemas de indole urolégica de acuerdo al
diagnostico del trastorno:

= Reflejo de vaciamiento presente sin reflujo, ni volimenes residuales
altos: Aditamentos de recoleccion externa y/o la estimulacion de la
miccién con medidas inductoras fisicas.(7)

» Vaciamiento incompleto (residuo >10% capacidad vesical): CVI(7)

= Vejiga de poca capacidad y baja resistencia al flujo: Medicamentos
anticolinérgicos (oxibutina y propantelina) y los agonistas alfa
adrenérgicos (efedrina, fenilpropanolamina) con CVI(7)

= Disinergia detruso-esfinteriana: CVI y medicacién anticolinérgica(3) (7)

La oxibutina es el medicamento de eleccion por la baja frecuencia de eventos
adversos; sin embargo la presencia de sequedad en las mucosas puede interferir con
la adherencia a éste, por lo cual en ocasiones se requiere instilaciéon del medicamento
directamente en la vejiga. (3)
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Algunos autores recomiendan Seguimiento periddico con parcial de orina, urocultivo,
BUN y creatinina, pero no se ha definido tal periodicidad (3, 7)

En cuanto al manejo intestinal el objetivo es evitar la impactacion fecal por lo que se
manejaran supositorios e incluso enemas diarios (7).

2.7.2 Quirurgico

El Manejo Articular depende de un diagndstico temprano de complicaciones
osteoarticulares (evaluacion clinica y radiografica de caderas, rodillas y cuello de pie)
(7); para esto se emplearan ortesis y manejo de habilitacién en conjunto con
ortopedia.

En cuanto a las lesiones espinales la mayoria de los estudios reportan altas tasas de
recuperacion completa con manejo de rehabilitacion: hasta del 50%, con
estabilizacion de la enfermedad en un 38% y requerimiento quirurgico sélo para:

* Quienes presenten deterioro uroldgico o de sintomas neurolégicos(13), que
corresponden aproximadamente al 12% (10, 3).

* Lipoma del filum terminal (13)

» Sindrome de médula anclada

» Lesiones lipomatosas (12) grandes que afecten la estética. La resecciéon de
todos los lipomas asociados es un tema de gran controversia debido a los
escasos estudios a cerca de la historia del desorden (5, 12)

Las principales complicaciones quirdrgicas reportadas son (10):

= Presencia de lagos de LCR: 33%
= Pseudomeningocele: 17%

» Infeccién y meningitis: 14%

= Meningitis: 8%

= Muerte: 2%
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3. Estudio Piloto Correlacion Entre Los
Estigmas Cutaneos Y El Disrafismo Espinal
Oculto En Ninos Menores De 3 Meses De Edad

3.1 Preguntas De Investigacion

A continuacion, se presentan en orden secuencial las preguntas derivadas de la
investigacion:

Cuales son las principales manifestaciones clinicas que se pueden asociar a la
presencia de disrafismo espinal oculto?

De estas manifestaciones clinicas cudles se pueden buscar en nifios menores
de 3 meses como criterio de seleccién para busqueda de la enfermedad?

Cual es la frecuencia de los estigmas de disrafismo espinal oculto descrita en la
literatura?

Cual es la frecuencia de disrafismo espinal oculto en los pacientes con
estigmas cutaneos

Se puede decir que tener un estigma de disrafismo espinal oculto aumenta el
riesgo de tener la enfermedad y por tanto debe ser una indicacién para iniciar
estudios?

Cual es la evidencia del consumo de folatos durante el primer trimestre de
gestacion en las madres de los nifios nacidos en el Instituto Materno Infantil
Cual es la frecuencia del disrafismo espinal oculto en nuestro medio?

Con qué frecuencia se presentan los estigmas cutaneos de disrafismo espinal
oculto en nifios menores de 3 meses seleccionados del Instituto Materno
Infantil?

Como buscar de forma temprana, mediante un método diagnostico, con alta
sensibilidad y especificidad las lesiones de disrafismo espinal oculto?
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= Existe correlacion de las lesiones cutaneas espinales con la presencia de
disrafismo espinal oculto en nifios menores de tres meses del Instituto
Materno Infantil?

= Se puede dar una recomendacion respecto al uso de la U.S. de columna total
para la deteccion de disrafismo espinal oculto?

3.2 Pregunta Principal De Investigacion

(Existe correlacion de las lesiones cutaneas espinales con la presencia de
disrafismo espinal oculto en nifios menores de tres meses del Instituto Materno
Infantil?

3.3 Justificacion

Los estigmas cutaneos de disrafismo espinal oculto son hallazgos clinicos frecuentes
en la practica; los nifios que los presentan tienen 10 veces mas riesgo de presentar la
enfermedad segun la literatura. En nuestro medio se desconoce la estadistica y se
espera que la incidencia de disrafismo oculto sea mas alta dadas las caracteristicas
poblacionales.

Se pretende definir si los estigmas de disrafismo espinal oculto son relevantes como
marcador de enfermedad e indican el inicio de su estudio.

3.4 Diseiio Del Estudio

Casos y controles en nifios con estigmas cutaneos de disrafismo espinal oculto Vs
nifios sin presencia de los estigmas para determinar si hay aumento de la frecuencia
de aparicion de lesiones espinales en uno u otro grupo, o si, por el contrario los
estigmas no poseen relevancia.

3.4.1 Criterios de Inclusion

= Edad: 0-3 meses
= En alojamiento conjunto o basicos por el acceso a los pacientes y la facilidad de
realizacion de la ecografia de columna total
= Atendidos en el hospital materno infantil
= Presencia de:
= Tumefaccion
= Mechones
= Hoyuelos
= Nevus
» Hemangiomas
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= Desviacidon de la hendidura interglutea

3.4.2 Criterios de exclusion

= Pacientes con antecedentes de disrafismo abierto corregido quirurgicamente

= mayores de 4 meses: para efectos de limitar el estudio y por apariciéon de
nucleos de osificacion que pueden interferir con la U.S.

= pacientes con enfermedad crénica o en Cuidados Intensivos

3.5 Analisis De Datos

3.5.1 Diseiio de recoleccion de datos

La difusion del estudio se realizé a través de poster y folletos y se dio a conocer a los
resientes de pediatria de cada afio a través de correo electrénico.

Se escogieron loa pacientes hospitalizados en alojamiento conjunto y basicos
neonatales para hacer mas facil la ejecucion del trabajo dado que los pacientes
cautivos tienen mas posibilidades de ser llevados a estudio imagenoldgico por las
dificultades que implican el traslado de los pacientes al ser egresados de la
institucidn.

De los pacientes hospitalizados, previo examen del dorso de cada uno de los
neonatos, se escogen aquellos con marcadores cutdneos. Se habla con los padres para
obtener su consentimiento para la participacién en el estudio y se entrega la
informacién de forma escrita.

De estos pacientes se recogen los siguientes datos (Figura 2)



ESTUDIO DE CORRELACION ENTRE LOS ESTIGMAS CUTANEOS Y DISRAFISMO ESPINAL OCULTO
UNIVERSIDAD NACIONAL DE COLOMBIA DEPARTAMENTO DE PEDIATRIA
INSTITUTO MATERNO INFANTIL

DRA. PAMELA A. RODRIGUEZ RESIDENTE DE PEDIATRIA

DRA. ADRIANA ACOSTA CELIS RADIOLOGA I.M.L

1. DATOS DE IDENTIFICACION:

Historia Clinica No:

Nombre: Edad:M__ D___

Sexo:H___M___

2. ANTECEDENTES CLINICOS:
1. Familiares:

. Padres enfermedades:
®  Padres con signos cutaneos:
" Numero dentro de los hermanos

2. Perinatales

®  Edad gestacional al Nacimiento (en semanas):

®  Asfixia Perinatal Si__ No___

- Peso al Nacer

®  Tallaal Nacer

" PC al Nacer

u Controles prenatales Si____desde semana_____No
®  Consumo de folatos en el primer trimestre de gestacion______
" Consumo de acido valproico durante la gestacién
®  Consumo de carbamazepina durante la gestacion
" reporte de U. S. semana 20

" Amniocentesis

u alfa fetoproteina____acetilcolina:

" Lugar de Nacimiento:

- Fecha de Nacimiento

3. Patolégicos:

MALFORMACION ANORRECTAL

EXTROFIA DE CLOACA

MALFORMACIONES ORTOPEDICAS: malformaciones en los pies, escoliosis
MALFORMACIONES UROLOGICAS

(ol eNele)

3. CLINICA (revisién por sistemas):

1. Tipo de estigma cutaneo: fotografia*/descripcion

4.  ULTRASONOGRAFIA (Lista de chequeo):

)]
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Con transductor de 10 MHz y una unidad sonografica computarizada, se ubica al paciente en posicién prona con flexién cervical

se pasa el transductor de la base del craneo al final del saco tecal

-secciones sagitales por la linea media: normal____anormal:

-secciones transversas adicionales en espina toraco-lumbar:

normal:____ anormal:

-ubicacion del cono medular:

-cauda equina: normal:______ __anormal: o
-modo M: variantes normales: sefiale con X
ensanchamiento transitorio del canal central

ventriculo terminal

raices nerviosas asimétricas

Figura 2. Formato de recoleccién de datos

3.5.2 Lista de chequeo y busqueda Ultrasonografica

Con transductor de 10 MHz y una unidad sonografica computarizada, se ubica al paciente en

posicidn prona con flexion cervical.
No requiere sedacion para el procedimiento

No tiene riesgo por irradiacion

Se pasa el transductor de la base del craneo hasta el final del saco tecal

= secciones sagitales por la linea media

= secciones transversas adicionales en espina toraco-lumbar

= ubicaciéon del cono medular
= caudaequina
= modo M: variantes normales:

= ensanchamiento transitorio del canal central

= ventriculo terminal
= raices nerviosas asimétricas




3.5.2 Tabla de datos
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. Enfermedad Pesog Talla cm. P. cefdlico cm.|No. :":‘D Foltos . otras|,. ., . . .
paciente S |edad [mater |EG percentl] |lperceni) |(percent) |coN |coM. El'j 1er |drogas/ o diagnosticos estigma cutaneo USLT |CM
& na sem Trim ~ {fcos
1/52847943 m | 10|niega 41/3050(P5-10) |50(P25-50) (35 (P10-25) 4 Ao |no no  |RNAT Bajo peso ¢ indice ponderal 2 hoyuelos simples lumbosacras sohre mancha mongoliode {normal (L2
2|11014479190  |m |  3|niega 37|2485 (p10-25) |48 [P50-75) (35 (P75-90) 6 18no  |no no |RNATBajopesoeind'\cepondera\ 2 hoyuelos simples intergliteos sobre linea media normal (L1
3|11033701224  |m |  3|niega 38(2350(<p2) |47 (p5-10)  |36(p90-95) 5 10[si no no |RNATBajopesoeind'\cepondera\ Fosita presacra simple normal |L1
4|11026266413  |m |  5|niega 39(2580(<p2)  |47(<p2) 36(p75-90) 4 o |no no |RNAT Bajo peso ¢ indice pondera| Sepsis Neonatal  |Hendidura interglutez en Y normal |L1
5|52117233 m | 1|niega 38|5490(<p2)  |51(ps0) 37(p»95) 4 19n0  |no si |RNATPBEG Labio paladar Hendido Fosita presacra atipica por hipertricosis normal |L2
552867330 i 3|niega 37|2450(p5-10)  |51(p95) 37(pas) 6 10no |no no |RNAT Bajo peso ¢ indice ponderal fosita presacra simple, hendidra intergluea prominente  |normal |L1
7|1024430360  |f 4|niega 39/3055(p 25-50) |51(p75-90)  |35(p50-75) 4 20no0 |no no |RNAT PAEG Fosita presacra simple normal (L2
8|1030571548  |f 3|niega 38(2440(<p2)  |4B(p25-50) |35(p50-75) 4 12no  |no no |RNAT Bajo peso ¢ indice ponderal Sepsis Neonatal  |Hendidura intergluteaenY normal (L1
9|11013135826  |m | 63|niega 40‘3520(950-75] 50(p50-75)  |36(p75) 7| 10ne  |no no |RNAT PAEG Sepss Neonatal fosita prescara atipica normal (L1
101208214337 |f | 10|niega 38|3160(p50-75) |47(p5-10)  |35(p50-75) 3 20n0  |no si |RNATP'\9 equino varo, hidronefrosis bilaterales hendidura interglutea en Y normal (L3L4
11)1114878107  |f 3|niega 35/2665(p»05)  |45(p25-50) |34(p75-90) 7| 18no  |no no |RNPTPAEG Ictericia fosita presacra simple normal |L2
12{931009273551 [m 5|sifilis gestacion| 39|3050(p25) 45(<p2) 35(p50-75) 5| 16|no no no |RNAT PAEG fosita presacra simple normal (L3
13]40329271 m | 8|niega 40|3170(p10-25) |51(p75) 35(25-50) 1| 38no  |no no |RNAT PAEG Ictericia Hendidura interglutza prominente - hiperticosis normal (L2
14/10160192142 |m |  2|niega 39/2820(p10)  |48(p10-25) |35(p50-75) 2| 3o |no no |RNATBa]opesoeind'\cepondera\ Sepsis Neontal Fosita presacra simple normal (L2
15/960615094501 |m |  5[HIE 37|2700(p25-50) [47(p25-50) |36(p=35) 3| 25n0  |no no |RNATPAEG Primi adolescente HIE fosita presacra simple normal |L1
16]439258735 m | 1|niega 41/3380(p25-50) |50(p25-50) [35(p25-50) 3 3o |no no |RNAT PAEG Deficientes CPN fosita presacra simple normal (L1
17|33216665 f | 10|niega 37|2240(<p2)  |47(p25-50) |34(p50-75) 0l Qo |no no |RNATBa]opesoeind'\cepondera\ Deficientes CPN Fosita presacra simple normal |L3
18[1007538615  |m |  3|sifilis gestacion| 38|2960(p25-50) |48(p25-50) |37(p=95) 2| 32no |no no |RNAT PAEG Sifilis congenita, RPM, farmacodependencig Fosita presacra, hendidura interglutez en Y normal |L1
18|23966562 m | 1|niega 38|2615(p5-10)  |49(p50-75)  |35(p50-75) 3 30 |no no |RNATBajopesoeind'\cepondera\ Hipoglucemia Hiperticosis, hendidura prominente normal (L3
20/1026282547  |f | 10|niega 38|3260(p75-30] (46(<p2 34(ps0) 6/ 10no  |no no |RNAT PAEG Sepsis madre adolescente fosita presacra normal |L1
21/10229545762 |m |  3|niega 40|3430(p50-75) |50(p50-75)  [37(p>95) 6 22no  |no no |RNAT PAEG Sepsis Hendidura interglutea prominente - fosita presacra normal (L1
229410202352 |f 3|niega 37|2815(p50-75) |49(p50-75) [33(p10-25) 4 20 |no no |RNAT PAEG Hendidura interglutza en ¥ normal (L1
Tabla 1: Caracteristicas de los casos. 5: sexo EG: Edad Gestacional CPN: Controles prenatzles Sem: semana Trim: Trimestre Malf: malformaciones US.CT. Ultrasonografia de columna total CIM: Cono Medular
. - Inicio
. ., : Pesog Talla cm. P. cefélico cm.|No. |de Folatos xgo. otras [, ., . ) .
paciente § [mater [EG (percenti] (percentl) |[percenti) |coN |CPN, El'j ler |drogas/ il diagndsticos estigma cutdneo USCT |CM
p na <em Trim  {fcos
1| 1067889055 | 3|f  |niega 40|3290(p25-50) |51(p75) 36(p75) 5 15jne  |no no  |RNAT PAEG ninguno normal (L1
1| 11205560957 | 3|f  |niega 38|3150(p50-75) |51{pa0) 37(p»95) 5 14/no no no ‘RNATPAEG ninguno normal (L2
2| 10333707085 | 3|F |niega 40|2790(<p2) 50(p50-75) |36(p75) 3| 26jno no no ‘RNATPAEG Sifilis congénita ninguno normal (L3
4| 1086049253 | 1|f  |niega 37|2655(p25-50) |47(p25-50) |34(p50-75) 4f  25/no no no ‘RNATBajopesoe'\nd'\cepondera\ Hidronefrosis ninguno normal (L2
5| 1010140609 | 2|m |niega 37|3100(p75-90) |50(p35) 35(p75-990) 4 22no no no ‘RNATPAEG Sepsis ninguno normal (L1
6| 1010057614 | 2|f  |niega 38|3135(p50-75) |51{pa0) 36(p90-95) 3| 19no no no ‘RNATPAEG ninguno normal (L1
Tabla 2: Caracteristicas de los controles. §:sexo EG: Edad Gestacional CPN: Controles prenatales Sem: semana Trim: Trimestre Malf: malformaciones US.C.T. Ultrasonografia de column total C.M: Cono Medular

3.6 Resultados

3.6.1 Analisis general de datos

Tabla 3: Nacimientos por mes en el Instituto
Materno Infantil de Nov/2010 a Nov de 2011

Mes No. de nacidos vivos
Noviembre 2010 235
Diciembre 2010 281
Enero 2011 177
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Febrero 2011 221
Marzo 2011 267
Abril 2011 281
Mayo 2011 272
Junio 2011 268
Julio 2011 285
Agosto 2011 324
Septiembre 2011 374
Octubre 2011 344
Noviembre 2011 324

En el Instituto Materno Infantil hay un promedio de 304 nacimientos por mes, de
nifios que pertenecen a nucleos familiares de los estratos 1, 2 y 3.

Del total de pacientes analizados (28) encontramos 1 paciente (3.5%) sin controles
prenatales y las demas con por lo menos 1 control prenatal (96.5%). De estas
maternas con controles prenatales, 18 (67%) tienen al menos 4 controles prenatales,
lo que difiere del porcentaje de atencidn prenatal reportado segiin la OMS en las
Estadisticas Mundiales de 2010 (al menos 1 visita: 94%; al menos 4 visitas 90%). Por
otra parte, al revisar la semana de inicio de tales controles prenatales encontramos
que solo 4/27 (15%) lo han hecho antes de la semana 12, lo que hace suponer un
déficit e el consumo de folatos para la mayoria de las pacientes.

Durante 2 meses consecutivos (Septiembre y Octubre de 2011) se estableci6 la
frecuencia de aparicion de estigmas de disrafismo espinal oculto en las revisiones
periodicas de los pacientes analizados (aquellos hospitalizados en la unidad de
basicos neonatales). Asi, de cada 25-36 pacientes hospitalizados y revisados
(exploracion de dorso), aproximadamente se encontraban 5-6 pacientes con
marcadores cutaneos de disrafismo espinal oculto, lo que hace suponer una relaciéon
de 6 nifios sanos: 1 con marcadores; esto nos permite inferir una frecuencia de
aproximadamente 16% de los estigmas en la poblacién del Instituto Materno Infantil.

Sin embargo, para llegar a tal conclusion, tendria que haberse tenido la estadistica de
todos los nifios nacidos vivos con o sin estigmas de disrafismo espinal oculto y, a
pesar de los medios de difusidn del estudio, no hay registro en la tabla de nacimientos
de la presencia de tales estigmas por lo cual no se puede establecer la frecuencia de
presentacion de tales marcadores cutaneos y el dato de 16% no es mas que una
inferencia.



Tabla 4: Comparabilidad entre casos y controles para edad, sexo y antecedentes

familiares
variable analizada CASOS: n=22 CONTROLES: n=6
Sexo
M |13 (60%) 1(17%)
F |9 (40%) 5 (83%)
Antecedentes
Familiares
padre | no anotados no anotados
madre | 1 (4%) sifilis gestacional tratada | 1 (17%) sifilis gestacional tratada
1 (4%) vaginosis
1 (4%) ITU gestacional
Edad
0-5d | 16 (73%) 6 (100%)
6-10d |5 (23%) *
11d-1m|* *
1-2m | * *
2-3m |1 (4%)
Edad gestacional al
nacer
Pretérmino (</= 36 sem) | 1 (4%) *
A término (37-41 sem) | 21 (95%) 6 (100%)

Post-término (>41 sem)

*

*
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De lo anterior se puede concluir que son poblaciones comparables. No se anotan los
antecedentes paternos ya que hay sesgo de recordacién y conocimiento de la madre.
La mayoria de los pacientes estudiados se encontraban hospitalizados tras el

nacimiento en la unidad de Basicos Neonatales, por lo cual se encuentra la mayoria

como menores de 5 dias de vida.

La mayor parte de los pacientes son Recién Nacidos A Término; sélo hubo un
pretérmino dentro del estudio:1/28 (3.5%)

En la Tabla 5, se estudia la comparabilidad en cuanto a las variables antropométricas
de las cuales se puede decir que:

= el peso de la mayoria de los pacientes esta distribuido de forma homogénea

entre los percentiles de normalidad; sin embargo, llama la atencidn la
presencia de altos porcentajes de pacientes con bajo peso al nacer, lo que

puede hablar de patologias materno-placentarias entre las que se incluye la

desnutriciéon materna.
= Latalla se nota igualmente afectada para los casos, aunque predomina la
normalidad alrededor del p50



Tabla 5: Comparabilidad entre casos y controles para las variables

antropométricas

variable analizada

CASOS: n=22

CONTROLES: n=6

Peso al nacer

p2-5
p5-10
p10-25
p25-50
p50-75
p75-90
p90-95
>p95

5 (23%)
.

4 (18%)
2 (9%)
5 (23%)
4 (18%)
*

1 (4%)
1 (4%)

1(17%)

*
*

*

2 (33%)
2 (33%)
1 (17%)

*

*

talla al nacer

<p2

p2-5

p5-10

p10-25

p25-50

p50-75

p75-90

p90-95

>p95

3 (13%)
2 (9%)
1(5%)
7 (32%)
5 (23%)
3 (13%)
1 (4%)

*
.
.
*
1 (17%)
2 (33%)
2 (33%)
1(17%)

*

perimetro cefalico

<p2

p2-5

p5-10

p10-25

p25-50

p50-75

p75-90

p90-95

>p95

.
.

.

2 (9%)
3 (13%)
8 (36%)
3 (13%)
2 (9%)
4 (18%)

3 (50%)
1 (17%)
1 (17%)
1 (17%)

indice ponderal

p2-5
p5-10
p10-25
p25-50
p50-75
p75-90
p90-95
>p95

12 (54%)
2 (9%)
1(4%)

7 (32%)
5 (23%)
3 (13%)
1 (4%)

*

5 (83%)

.
«
«
1 (17%)
.
.
*

*
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= El perimetro cefalico se encuentra por encima del percentil 10 para el total de
la poblacion estudiada, aunque llama la atencion la presencia de un 18% de
casos con perimetro cefalico mayor al percentil 95; esto podria sugerir un RCIU
asimétrico vs. Errores en la medicion.

» Elindice ponderal es bajo en la mayoria de los pacientes de cada grupo (tanto
en casos como en controles). Se calculé mediante la férmula: peso x100 /
talla3. Esto nos hace pensar en que puede haber errores significativos en la
medicion del paciente y que el registro tiende a ser aproximado a un nimero
entero (sin decimales), aunque si se correlaciona con los nifios de bajo peso,
podriamos tener una cantidad considerable de pacientes con RCIU asimétrico
que no tienen el diagndstico y se han pasado como normales.

Tabla 6: comparabilidad entre casos y controles por CPN
(controles prenatales)
variable analizada CASOS: n=22 | CONTROLES: n=6
Controles prenatales
01 (4%) *
1|1 (4%) *
2|2 (9%) *
314 (18%) 2 (33%)
416 (27%) 2 (33%)
5|2 (9%) 2 (33%)
6|4(18%) *
712 (9%) *
Inicio de CPN Semana
0-12 |5 (23%) *
13-24 |10 (5%) 4 (67%)
25-36 |5 (23%) 2 (33%)
>36 |1 (5%) *
consumo de folatos en | 4 (18%) *
primer trimestre

Al analizar el numero de controles prenatales entre casos y controles se encuentra
que la mayoria de las madres de los menores estudiados asistieron en promedio a 3 o
4 controles prenatales. La mayoria inicia la consulta prenatal por encima de la
semana 12; es asi como s6lo 4 pacientes de las 28 estudiadas (14%) tuvieron
controles prenatales durante el primer trimestre. Como los folatos y el sulfato ferroso
en las gestantes se prescribe al iniciar los controles prenatales y s6lo se ha mostrado
efectivo para prevenir defectos de linea media si se inicia antes de la concepcién o
durante el primer trimestre, se puede deducir, que la mayoria de los neonatos
estuvieron sometidos a riesgo de alteraciones de la linea media.
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Esto, sin embargo, sélo puede ser anotad como una hipédtesis que deberia
corroborarse mediante la medicion de niveles de acido f6lico en las mujeres gestantes
durante el primer trimestre de la gestacion y la valoracién nutricional de las mismas.

Tabla 7: comparabilidad entre casos y controles por consumo de fairmacos o
drogas psicoactivas y diagnésticos

variable analizada CASOS: n=22 CONTROLES: n=6
consumo de anticonvulsivantes | ninguna ninguna

consumo de drogas psicoactivas |1 (4%) *

eco sem 20 1 (4%) hidronefrosis | 1 (17%) hidronefrosis
otras malformaciones 1 (4%) hidronefrosis | 1 (17%) hidronefrosis

pies en equino varo
1 (4%) apéndices

preauriculares
diagndsticos
BPAN | 9 (41%) 1(17%)
BIP | 14 (63%) 1(17%)
Pobres CPN | 14 (63%)
PAEG | 12 (54%) 5(83%)
Sepsis Neonatal | 9 (41%) 1(17%)

AIP | 5 (23%)
NIP | 3 (13%)
Hipoglucemia | 2 (9%)
Ictericia | 2 (9%)
Prematurez | 1 (4%)
labio y paladar hendido | 1 (4%)

Hidronefrosis | 1 (4%) 1(17%)
PEEG | 1 (4%)
Sifilis congénita | 1 (4%) 1 (17%)

Farmacodependencia materna | 1 (4%)

La tabla 7 presenta los datos menos comparables entre las 2 poblaciones: en el grupo
de los casos se encontr6 un diagnoéstico de farmacodependencia y un neonato con
varias malformaciones asociadas dentro de las que destacan pies en equino varo
bilateral, hidronefrosis, hidrops fetal, coartacion aoértica y sospecha de
cromosomopatia.

Los diagnosticos mas frecuentes en el grupo de casos son los controles prenatales
deficientes, bajo peso e indice ponderal para la edad gestacional, sepsis, hipoglucemia
e ictericia, en tanto en el grupo de controles destaca el diagnostico de peso adecuado
para la edad gestacional con gestaciones a término en el 100% de la muestra.
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3.6.2 Analisis de los pacientes llevados a U.S.C.T.

Tabla 8: comparabilidad entre casos y controles por resultados de

U.S.C.T.
Ultrasonografia de Columna Total
CASOS: CONTROLES:
variable analizada n=22 n=6
tipos de estigmas cutdaneos y ubicacion
cervicales | * *
dorsales | * *
lumbosacros | 22 (100%) *
fositas simples dnicas | 9 (41%) *
fositas simples multiples | 2 (9%) *
fositas atipicas | 6 (27%) *
hendiduraenY | 3 (13%) *
hendidura interglutea prominente + | 2 (95) *

hipertricosis

reporte U.S.C.T.
normal | 22 (100%) 6 (100%)
anormal | * *
nivel del cono medular
L1 |12 (54%) 3 (50%)
L2 |6 (27%) 2 (33%)
L3 |4 (18%) 1(17%)
raices asimétricas ** | 4 (18%)

El andlisis de los estigmas cutdneos y la ubicaciéon nos permite mencionar:

Las lesiones sélo se encontraron en ubicacion lumbosacra, a pesar de que la literatura
reporta casos de lesiones espinales con marcadores cutaneos asociados ubicados en
un nivel diferente al de la lesion.

Al igual que en la literatura, las lesiones mas frecuentes son las fositas simples,
caracterizadas por:

Figura 3. Fositas simples

= Visualizacion clara de la base del hoyuelo
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= Ausencia de otras anomalias cutaneas

* Presentacion por encima de la hendidura interglutea
O mas de 2.5 cm por encima de la foseta anal

= Lesion menor de 5 mm de didmetro

Estas fositas simples, son sefialadas en algunos articulos como inocuas y no son
indicador de inicio de estudios para disrafismo espinal oculto.

Hay un porcentaje significativo de pacientes con fositas atipicas, en quienes si esta
indicada la realizacion de estudios imagenolégicos y que se caracteriza por:

Figura 4. Lesiones compleihs

= Alteraciones adicionales en la piel como hipertricosis o depresién importante
de la hendidura interglitea

= Ubicacién a menos de 2.5 cm de la foseta anal

» Diametro mayor de 5 mm

= Fondo no visible
En los reportes de casos encontramos una asociacién importante de lesiones como
hipertricosis, mancha en vino oporto y masa subcutanea con lesiones reales de la
medula espinal, pero en el grupo de pacientes estudiados no se presentaron este tipo
de lesiones y en el Gnico paciente con alteraciones ortopédicas diagnosticadas la
ecografia fue normal.
La ausencia de estos hallazgos podria explicarse al nimero reducido de la muestra.

Ya en lo que se refiere al reporte de la U.S.C.T. se evidencia normalidad en todos los
casos para ambos grupos de pacientes. Podria ser entonces que las lesiones sefialadas
en estos casos no sean relevantes para el diagndstico de la enfermedad? No es posible
concluir esto, ya que el estudio debe realizarse con muestras mayores para poder
describir la frecuencia de la enfermedad en ambos grupos y la asociacién o no con las
lesiones cutaneas mediante andlisis estadisticos que evidencien correlacion
significativa.
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3.6.3 Analisis de Interferencias y dificultades en la
ejecucion del trabajo

El trabajo inicialmente se disefié como una serie de casos en estudio prospectivo que
pretendia hacer seguimiento clinico a los pacientes detectados con disrafismo espinal
oculto a nivel ortopédico, urolégico y neurolégico.

Con el fin de hacerlo mas factible y de facil ejecucidn, se buscé la forma de resolver la
inquietud original cual fue el significado de los estigmas cutaneos de disrafismo
oculto y su correlacion con lesiones medulares subyacentes.

Se cambié entonces el disefio a un estudio de casos y controles en el que los casos son
pacientes con estigmas cutdneos de disrafismo espinal oculto y los controles son
pacientes sin estigmas. Este nuevo disefio permitiria saber la frecuencia de la
enfermedad en la poblacion “normal” (sin lesiones cutdneas evidentes) y en la
poblacidén con estigmas, partiendo de la hip6tesis de encontrar un aumento en la
frecuencia para este ultimo grupo. De esta forma se pretendia llegar a algin grado de
recomendacién para iniciar el estudio imagenolégico de disrafismo espinal oculto en
este tipo de pacientes.

Emprender el estudio desde su concepcidn, la definicion de la pregunta de
investigacion y el cierre de las variables para hacerlo ejecutable llevé algo mas de un
afio. De este proceso claro como experiencia personal, base de investigaciones
futuras, que la formulacién de preguntas validas y proyectos de investigacion
sustentables s6lo puede nacer sobre la base se una revision completa del tema, la
busqueda de las experiencias y las preguntas a expertos. En el caso particular del
presente, la inquietud nace desde la rotacidon de Rehabilitacién Pediatrica y se va
afirmando en la practica clinica, pero sélo se logra definir el problema de forma
concreta cuando se hace sobre una base tedrica soélida.

De esta experiencia queda ademas el enriquecimiento en un aspecto de la pediatria
que es neuroldgico pero que nos compete a los pediatras como protagonistas de la
prevencion y el mejoramiento de la calidad de vida e nuestros pacientes.

El cronograma de ejecucion fue el siguiente:

Septiembre de 2010: Solicitud de aprobacion del proyecto de investigacion por el
comité de investigaciones y gerencia cientifica del Hospital de la Misericordia. Se
entrega el formato diligenciado para la Recepcién de Trabajos de Investigacion y la
Hoja de vida junto con el consentimiento informado para la ejecucion del trabajo.

Octubre de 2010 Radicado del trabajo en la secretaria del comité de Bioética del
Hospital La Victoria. Lista de espera para exponer en comité de Bioética el proyecto.
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Puesta en comun del trabajo ante el comité de bioética y aprobacién verbal del
mismo. En espera de la respuesta escrita.

Noviembre de 2010 sin respuesta de ninguna de las dos instituciones.
Diciembre de 2010 no hay respuesta

Enero de 2011 nuevo comité de Bioética e el Hospital La Victoria por pérdida de la
documentacidén a nivel administrativo de la institucion

Febrero de 2011 El Hospital LA Victoria emite certificado por escrito para la
autorizacion del Trabajo de Investigacion firmado por las Dras. Yaneth Piragauta
Gutierrez Y Silvia Capasso Castro, subgerente de Servicios de Salud y Coordinadora de
Educacidon Médica, respectivamente.

El comité cientifico del Hospital de la Misericordia notificé verbalmente de la pérdida
del trabajo y la no-celebracién del comité cientifico en dicho periodo. Se radicaron
nuevamente los documentos y nuevamente el trabajo entro en lista de espera para su
aprobacion.

Marzo de 2011 se habla con la Dra. Adriana Acosta, radidloga de la institucion
solicitando su colaboracién en la realizacion de las ecografias de columna total en los
neonatos. Se inicia la busqueda de la literatura para disefiar una lista sencilla de
chequeo ecografica.

Abril de 2011 Entrega de la carta de aprobacion a la Dra. Maria Helena Varela
Coordinadora de Neonatologia en el Instituto Materno Infantil. Carta electrénica a los
compafieros residentes para informarles el tema de mi trabajo y solicitar su
colaboracién en la recoleccién de pacientes.

Mayo de 2011: Impresion de posters y folletos para la difusidn de la informacion y la
captacion de pacientes. Ver anexos. Inicia la recoleccion de pacientes en el Instituto
Materno Infantil. La recoleccién de pacientes es satisfactoria asistiendo una tarde por
semana para realizar examen fisico a los neonatos hospitalizados; sin embargo la Dra.
Acosta no puede realizar mas de una ecografia los dias Jueves, por limitaciones de
tiempo. La alternativa es citar a los pacientes al Hospital La Victoria, sede Principal
pero resulta infructuoso porque los pacientes no asisten al control.

Solicitud de cita con el Dr. Guevara, gerente cientifico de la institucion, para puesta en
comun del trabajo. Sin respuesta.

Junio - Octubre de 2011 se realizan 28 ecografias (22 casos y 6 controles). Hay
problemas de ejecucion técnica porque el recuso de radiologia solo se dispone los
dias Jueves y no se pueden realizar todas las programadas. El promedio es de 1 o 2
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por semana programada. La radidloga de quien recibi toda la colaboracion se retira
de la institucion y el trabajo no sigue en marcha.

Diciembre de 2011: Entrega de Resultados. Revision de la literatura y protocolo del
trabajo. Desarrollo de un estudio piloto en 28 nifios, 22 con estigmas de disrafismo
espinal oculto y 26 controles de nifios sanos, en quienes se realiza una ecografia de
columna total para determinar la presencia o ausencia de lesiones intraespinales
relacionadas con espina bifida oculta.

Finalmente, recomiendo el disefio de grupos de investigacion y la integracion de los
nuevos residentes a estos grupos para no perpetuar el caracter que tiene los trabajos
de grado generando propuestas interesantes y novedosas a las que no se da
ejecucion.

Propongo la realizacion inicial de trabajos cortos, series de casos, guias de practica
clinica y posteriormente la vinculacién a proyectos grandes. Asi mismo la
participacion periddica de todos los estamentos docentes para poner en
conocimiento los trabajos y generar puntos de apoyo.
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4. Conclusiones

Las implicaciones de la presencia de espina bifida oculta a largo plazo son graves y su
prondstico depende del diagndstico y tratamiento precoz, que en la mayoria de los
casos es de rehabilitacién.

La incidencia de la enfermedad es desconocida, pero se esperaria que en medios
como el nuestro sea mucho mas alta por el factor de riesgo socioeconémico, la
ausencia de controles prenatales y el déficit de folatos en la dieta.

Es importante entonces hacer un diagnoéstico temprano, ojala en la etapa neonatal,
que puede ser aplicado facilmente con métodos de tamizaje como la U.S, menos
costosa y de facil acceso. Esto nos puede hablar de la incidencia de la enfermedad.

En los nifios mayores de tres meses no hay forma de aplicar otro método de tamizaje
igual, por tanto la inica manifestacién del problema puede ser un estigma cutaneo.

En la practica clinica es frecuente encontrarlos y de ahi el origen del trabajo de
correlacion de estigmas cutaneos espinales con disrafismo espinal oculto.

Segun la revision Tedrica se logré definir:

* Frecuencia de los estigmas de disrafismo espinal oculto en la poblacion
general
=  De Brito: 7,2%
= Powell: 3%
* Frecuencia de disrafismo espinal oculto en la poblacién con marcadores
cutaneos
= De Brito: 5,5%
= Powell: 3-8%
= Marcadores cutdneos de mayor validez para busqueda de disrafismo espinal
oculto:
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=  Seno dérmico: hoyuelos atipicos; los hoyuelos simples no son
marcadores con correlacion clinico patoldgica (6)(14). Hoyuelos
intergluteos: 0.34%- 7% Hoyuelos lumbosacros: 3.8%
= estigmas complejos de la piel: hemangiomas, mechon de pelo, masas
subcutadneas: 36%
= Factores de riesgo para presentar disrafismo espinal oculto:
= Déficit de acido folico
= Tratamiento durante la gestacidn con acido valproico
» (Carbamazepina prenatal
= Exposicién a rayos X
= Factores medioambientales: madres adolescentes, bajo nivel socio-
econdmico y antecedentes de aborto previo.
* Hermanito con defectos del tubo neural: 4-8% de aumento de riesgo
= Hijos de madre diabéticas: 0.3%
* malformaciéon anorrectal: 27%
* malformacién Anorrectal alta: 44%
= Extrofia de cloaca: 100%
= Nivel del cono medular por debajo de L3
» Sindromes asociados:
= Hidrocefalia y Arnold Chiari: ambas con asociaciéon mayor del 50%
= Asociaciéon VACTERL: sin asociacion definida
= Valor diagnoéstico de la U.S.C.T. para disrafismo espinal oculto:
* (Comparada con la RNM tiene una sensibilidad del 86.5% y una
especificidad del 90%. En estudio de comparabilidad con esta hay
46% de correlacion total, 47% de correlacidn parcial y no-correlacién
en so6loun 13 (4) (13). Corresponde entonces a un excelente método
de tamizaje
= Lista de chequeo y busqueda durante la U.S.C.T.

se pasa el transductor de la base del craneo hasta el final del saco tecal:

= secciones sagitales por la linea media
= secciones transversas adicionales en espina toraco-lumbar
= ubicacion del cono medular
= caudaequina
= modo M: variantes normales:
= ensanchamiento transitorio del canal central
= ventriculo terminal
= raices nerviosas asimétricas

Con respecto al estudio, las conclusiones aiin estan por definir; sin embargo se puede
derivar del estudio piloto realizado, que la frecuencia de los estigmas cutaneos es
alta; que los estimas vistos con mayor frecuencia son los hoyuelos simples; que los
factores de riesgo para presentar defectos de linea media persisten en toda la
poblacidén de estudio.
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No se puede llegar a la conclusion principal por el tamafio reducido de la muestra
pero esto nos dice que aun queda mucho por hacer.

La recomendacién final, con base en la experiencia del estudio piloto realizado y de lo
encontrado en la literatura es que la ultrasonografia es un buen método de tamizaje
diagnostico, completamente inocuo y ejecutable en nuestro medio, que nos puede
brindar informacidn valiosa a cerca de una enfermedad de la que conocemos poco,
pero las consecuencias son devastadoras y la diferencia en la calidad de vida puede
hacerse con intervencion precoz.
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Anexo A. Folletos de la informacion presentada
a los padres.

LESIONES EN PIEL POR DISRAFISMO
ESPINAL OCULTO

BTN .'1J 8
Universidad Nacional
) de Colombia

e T X
Dr. Guillermo z, Nefrélogo Pediatra Universidad Nacional de Colombia
Dra. Adriana Acosta, Radiéloga Pediatra, Instituto Materno Infantil
Pamela A. Rodriguez Riveros, Residente de Pediatria Universidad Nacional de Colombia
Contacto: tel. 312 3715009 correo electrénico: parodriguezri®gmail.com




Qué es el DISRAFISMO ESPINAL OCULTO?

Es una de las formas en que se presenta el cierre defectuoso de la
columna en la linea media.

Imaginemos que antes de nacer, la columna tiene una cremallera
que debe cerrarse. Algunos nifios no cierran completamente esta
cremallera dejando expuestas las estructuras nerviosas que van
dentro de la columna.

En el punto abierto de la cremallera habra lesién nerviosa y los
ninos pueden crecer con alteraciones en las piernas, la vejiga, el
intestino y los esfinteres; y en algunos casos no podrdn tener control
deestos.

Por qué se asocia a lesiones en la piel?

Porque en las etapas més tempranas del embarazo, la piel y el
tejido nervioso que van dentro de la columna del bebé tienen el
mismo origen.
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§i un bebé nace con estas lesiones esta enfermo?

No necesariamente. Los estudios en otros paises reportan que casi1
de cada 10 nifios con estas lesiones pueden tener enfermedad
neuroldgica v que el riesgo aumenta si la madre tuvo diabetes
gestacional, consumié anticonvulsionantes © no consumié
“vitaminas” (acido félico) durante los primeros tres meses de la
gestacion.

Qué hacer si tengo un nifio con alguna de estas lesiones?

Segtin los estudios, todo menor de 3 meses debe ser llevado a
tamizaje con ecografia de la columna (columna total) para
definir si hay lesiones bajo la piel.

Si la ecografia no es normal deber realizarse una Resonancia
Magnética Nuclear, un estudio més avanzado que permite ver
mejor las estructuras.

Se sabe que la radiografia no tiene utilidad; La ecografia es
comoday no expone ariesgos al menor.



Quiero que le realicen la ecografia, que debo hacer?

Dejar los datos personales (nombre,teléfono,niimero de historia
clinica) en el staff de enfermeria con los datos personales.

Los miércoles de cada semana, en la tarde, la encargada del
trabajo (Pamela A. Rodriguez) se encontrard en el LM.I
recolectando la informacién en cada servicio y aclarando las
dudas.

Cuanto cuesta el examen?

No tiene ningtin costo; es totalmente gratuito.

La radidloga del I.M.I. (Dra. Adriana Acosta) realiza el examen
todos los Jueves entre las 6:30 y las 7:30 de la maiiana.

No requiere preparacion especial para el examen, ni sedacion.

RECUERDE:

La salud de los nifios es lo méas importante. Detectar a tiempo las
enfermedades hace la diferencia en la calidad de vida a largo
plazo.
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