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INTRODUCCION

La sirenomelia ha sido llamada también simpodia,
simelia o feto sirenoide. Por la fusion de los
miembros inferiores, similar ala cola de un pez, esta
anomalia hallamado la atencion desde la antigiiedad.
Es posible que laleyenda de la sirenas, de la mitologia
griega, que eran mitad mujer, mitad pez, haya surgido |
de la observacion de fetos sirenoides, los cuales
fueron rodeados de toda clase de mitos, supers-
ticiones y fantasias. Pinturas pertenecientes a los |

siglos VI y V, muestran ya figuras de sirenas. E__;" ¥ e
También se observan representaciones similares en ! ey |
. , . . & ([T
leyendas hindues y durante el imperio romano - -....a:'-hu.- 7.0
(Figura 1). 4 -h..r%;rfw*—-‘ r
: - - e S5, W
Son numerosos los autores que han estudiado la i :

sirenomelia, pero entre los trabajos clasicos se
destacan el de Kampmei€z), quien en 78 casos
describié las anomalias asociadas y su relacién con
el sexo y Stocke(3), que recopilé las descripciones
de sirenomelos desde 1928 hasta 1982.

La caracteristica principal de los sirenomelos es
la fusion de los miembros inferiores, que puede Figura 1. Representacién de una sirena en una lampara
variar desde una fusion completa, hasta una unién probablemente de origen romano.
membranosa de las piernas. Los peronés ocupan
una posicion interna y posterior a las tibias, las
rodillas se doblan en sentido anterior y la planta del uretra. Las gonadas estan presentes, pero el resto
pie se dirige hacia delante. En algunos casos puedede las estructuras genitales raramente se observa,
haber ausencia de la tibia. Con frecuencia se asociacuando hay génadas masculinas éstas se encuentran
a otras malformaciones como: alteraciones de las generalmente asociadas a un patrén cromatinico
vértebras lumbares, agenesia del sacro, fusion de lossexual femening4-6). La parte del cuerpo que se
iliacos, agenesia renal, de uréteres de vejiga y ubica por encimadel cordén umbilical generalmente
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SIRENOMELIA

se desarrolla normal.

existe una sola arteria umbilical.

La formacion de la aortay de las caracteristicas que ambas anomalias presentan
las arterias umbilicales esta alterada y casi siempre en comin(20-25).
Algunos sireno-

La agenesia renal cursa con
anuria y en consecuencia, con oligohidramnios, ya

melos pueden presentar reduccidon exagerada de laque la orina fetal forma parte del liqguido amniético.
longitud de los miembros inferiores fusionados, con Como consecuencia del oligohidramnios, el amnios

un aspecto de mufnon.
alteraciones del desarrollo del tronco.

Estos casos se asocian conse presenta nudoso,

con pequefios nédulos
blanquecinos y queratinizados, de 1 a 3 mm de

Como hallazgos incidentales, pueden observarse diametro, que tachonan la superficie de dicho amnios.

anomalias del tubo neural,
intestinales(7,8). Se han referido casos con
raquisquisis(9), espina bifida(10), anencefalia
(11,12) cebocefalia(13), holoprosencefalia alobar
(14), onfalocelg15), cloaca persisten{a6), ectopia
de suprarrenalegl7), agenesia del cuerpo calloso

cardiacas y gastro- De igual modo, hay hipoplasia pulmonar, encon-

trandose mayor alteraciéon en el tejido alveolar que
en el arbol bronquial. EI aspecto facial es muy

caracteristico, recibe el nombre de fascies de Potter,
en honor a quien la describié en 1946, en lactantes
con agenesia renal bilateral. Estas caracteristicas

(18) y exodnfalog(19). comprenden: nariz aplanada, barbilla retirada,
Debido a que la mayoria de los sirenomelos se espacio interpupilar alto y orejas grandes de
asocian con agenesia renal, es importante describir implantacion baja (Figura 2).
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Figura 2. Caracteristicas presentes en los sirenomelos con agenesia renal bilateral.
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A pesar de que lamayoria de los casos reportados
en la literatura médica asocian a la sirenomelia con
muerte prenatal, Savadé26) reporté un neonato
con sirenomelia y rifnén normal, uréteres y vejiga,
mientras que Murphy27), Clarke(28), y Goodman
(29), describieron sirenomelos o con rifiones pélvicos
fusionados. Sin embargo, es importante sefialar que
estos son casos excepcionales.

La sirenomelia tiene un incidencia de 1 en
60 000 a 100 000 nacidos viv¢(®0,31), ocurre con
mas frecuencia en embarazos monocigoticos que en
embarazos simples y generalmente sé6lo uno de los
mellizos esta afectado, mientras que el otro es nor-
mal (32-36).

La etiologia de esta anomalia es muy discutida
y compleja, ya que en la mayoria de los casos se
desconocen los antecedentes clinicos de la madre
(37). Algunos autores refieren que esta malformacién
esta asociada a diabetes mate(88,39) dosis
excesiva de vitamina A40) y la exposicion a la
cocaina(41).

Experimentalmente se ha logrado producir esta
anomalia en animales de laboratorio. Wolffen 1936
(42) obtuvo diversos tipos de sirena, irradiando con
rayos X la parte caudal de la linea primitiva de
embriones de pollo. Hoornbeek en 1973),
demostro la presencia de un gen autosémico recesivo
(srn) en ratones de laboratorio.

Teorias embriogénicas

Existen multiples opiniones acerca del
mecanismo teratogénico y patogénico de esta
malformacién, pero ain en este campo no hay nada
definitivo. Por esta razén han surgido muchas
hipoétesis, pero ninguna ha sido aceptada por
unanimidad. Entre estas hipétesis se describen:
1. Fracaso en la rotacién interna que normalmente

ocurre enlos miembros inferiores, ocasionandose 6.

por lo tanto defectos a nivel de la cloacay de los
tejidos adyacentes, a la vez que se produce una
fusion de los bordes postaxiales del miem(2jo

2. Formacioén de adherencias o de pliegues estrechos

alteracion de las arterias alantoideas que van a
originar las arterias umbilicales definitivas.
Como consecuencia se produce la expansion de
la arteria vitelina, la cual suprime la circulacion
alantoidea, esta arteria vitelina se aprecia como
un gran vaso que emerge de la aorta abdominal.
Estos cambios vasculares conducen a una
persistencia de la cloaca primitiva, de igual modo
se inhibe el desarrollo del area perianal y
secundariamente, se produce la fusiéon de los
miembros inferiores. La persistencia de la
circulacién vitelina, provoca también un defecto
en el riego sanguineo de la parte caudal del
cuerpo y por lo tanto causa alteraciones en su
desarrollg44). Algunos autores denominan este
conjunto de alteraciones de la porcion caudal del
cuerpo como sindrome de regresion caudal (CRS)
(45-48) y consideran que la sirenomelia es el
grado maximo de este sindrome. Twicker y col.
(49) indican que la sirenomelia se puede
considerar como parte del CRS, pero en este
Gltimo caso generalmente hay dos arterias
umbilicales y desarrollo de los rifiones. Por lo
tanto, es posible que estas variaciones se
produzcan de acuerdo al grado de severidad en
que se afecte el desarrollo de la parte caudal del
cuerpo.

Desarrollo de un defecto temprano de la linea
primitiva a nivel de los segmentos lumbares y
sacros(10), lo cual puede ocasionar malfor-
maciones de la cloaca, de los derivados del seno
urogenital, asi como también mal rotacién de los
miembros inferiores, los cuales rotan dorsalmente
y pueden fusionarse. También puede alterarse la
formacion de la notocorda, ocasionando
trastornos del desarrollo, tanto de la parte caudal
del cuerpo, como del sistema nervioso.

La teoria mecanic@0) plantea que el desarrollo
caudal anémalo se produce por una fuerza
intrauterina, que actia en el extremo caudal del
embrion.

en el amnios, los cuales pueden comprimir la Desarrollo de los miembros

parte caudal del embrién y secundariamente
impedir la rotacion de los miembr@s0).

Los esbozos de los miembros en el embrién

humano aparecen aproximadamente para finales de

194

. Alteracion temprana de las somitas caudales, la cuarta semana. El desarrollo de los miembros

que conlleva a anomalias del mesodermo y por lo superiores se halla siempre un poco adelantado con
tanto a alteraciones de los 6rganos que de el respecto al de los inferiores. Los esbozos de los
derivan(10). miembros superiores aparecen aproximadamente a
La teoria del déficit nutricional refiere que du- los 24 dias, a nivel de las seis Ultimas somitas
rante la tercera semana del desarrollo se produce cervicales y de las dos primeras somitas toracicas.
agenesia del alantoides, con la subsecuente Los esbozos de los miembros inferiores aparecen a
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los 26 dias, a nivel de las cuatro ultimas somitas inicia la diferenciacion de sus part@®); aparecen
lumbares y de las tres primeras somitas sa(&as los esbozos de los huesos, las articulaciones, los
53). musculos, la dermis y los vasos sanguineos. La

La primera manifestacion del desarrollo de las parte distal del esbozo se ensancha y se aplana,
extremidades se encuentra a nivel del mesodermo formando asi la placa o paleta de la mano y del pie.
lateral(54). La somatopleura de este mesodermo se Aproximadamente para la sexta semana, en estas
engrosay sus células pierden sus conexiones epite-paletas aparecen cuatro surcos radiales (rayos
liales y se transforman en una masa de mesénquima,digitales) que separan los esbozos de los dedos. Por
sin que la somatopleura pierda su continuidad (Figura un tiempo estos esbozos permanecen unidos entre si
3). Las acumulaciones de mesénquima son continuaspor membranas interdigitales, pero posteriormente
y se disponen a lo largo de todo el cuerpo, ellas estas desaparecen debido a necrosis celular (Figura
forman las llamadas crestas de Wolff. No obstante, 4).
solo en las regiones donde se desarrollan las Durante el desarrollo de los huesos de los
extremidades superiores e inferiores continan miembros, estos se dividen en segmentos longitu-
engrosadas, creceny se transforman en el eshozo deldinales y transversales. Es importante el conoci-
miembro respectivo. miento de los mismos, porque cuando se altera la

El acumulo de células mesenquimaticas empuja formacion de cualquiera de estos segmentos, se
hacia afuera el dermectodermo suprayacente, en producen anomalias. Por ejemplo, sino se desarrolla
cuyo borde se forma un engrosamiento que recibe el uno de los segmentos longitudinales, se producen
nombre de cresta apical. Esta cresta apical ejerce hemimelias; cuando se afectan uno de los segmentos
unaaccioninductora sobre el tejido mesenquimatico, transversales, se producen focomelias y cuando hay
provocando una multiplicacion de sus células. fusion de los miembros inferiores, como es el caso
Debido al agregado de mesodermo en la punta del de la sirenomelia, pueden afectarse segmentos tanto
esbozo (debajo de la cresta apical), el miembro transversales como longitudinales. El desarrollo de
experimenta un alargamiento proporcionalmente las estructuras 6seas de los miembros se esquema-
mayor al crecimiento de su diametro. tizan de la siguiente manera (Figura 5):

Unavez que el esbozo del miembro ha crecido, se

Figura 3. Esquema que representa el inicio del desarrollo del miembro inferior.

A. Engrosamiento de la somatopleura y acumulacién de mesénquima en el sitio de formacion del miembro inferior.
B. Desarrollo de la cresta apical.
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1. El zonoesqueleto, que corresponde a las cinturas
escapular y pelviana, y
2. La extremidad libre, que se divide en tres

segmentos:
T a. Elsegmento proximal o estilopodio, el cual
f esté formado por el humero o el fémur.
\ l.\ _ b. El segmento intermedio o cigopodio, en el
H cual se observa una duplicaciéon de los huesos
F i /', largos, representados por el radio y el cubito
/ Ry o la tibia y el peroné.
/ e 7 c. El segmento distal o autopodio, en el cual
A “‘x_;-;:’ los dos rayos del segmento anterior se mul-
s tiplican.
C D El autopodio a su vez se divide en tres subseg-

mentos transversales y en tres rayos o filas longitu-
dinales. El primero es el basipodio, constituido por

Figura 4. Esquemas que representan el desarrollo de Iosel carpo o el tarso; el segundo es el metapodio,
miembros inferiores formado por los huesos del metacarpo o metatarso;

C. Etapas de mufién, miembro cilindrico con paleta pedia, Y Por Ultimo el acropodio, al cual corresponden las
formacion de la rodilla e individualizacién de los dedos. falanges de los dedos. Los rayos longitudinales
D. Rotacién del miembro inferior hacia la region ventral. comprenden: un rayo craneal o preaxial (radial o
tibial) y un rayo caudal o postaxial (cubital o peroneo)
y entre ambos se interpone el rayo intermedio, que

comprende los dedos segundo y tercero.
En los esbozos primitivos de los miembros, la
Zonoesqualeto futura superficie flexora ocupa una posicién ventral
Al y la futura superficie extensora una posicion dorsal.
Al alargarse la extremidad, se produce una rotacion,
de manera que los miembros superiores giran
aproximadamente 90° hacia afuera, hasta que sus
Estilopodio superficies extensor_as (podos) guedan u.bicados en
el lado dorsal. Los inferiores hacen lo mismo pero
en sentido opuesto, rotan hacia dentro y trasladan
}
Bt
{ U

sus superficies extensoras (rodillas) hacia la cara
ventral del cuerp@s5s).

La posicién de las extremidades a lo largo del eje
craneocaudal en las regiones laterales del embrién
es regulada por los genes HOX, que se expresan a lo

|; {.:}:r 1 largo de este ej&1).

Clasificacion
o aﬂ?g Jﬁ I‘L-,_ Matapodio Numerosos autores han tratado de agrupar los
o2 a diferentes tipos de sirenomelia, pero ain no se ha
e logrado obtener una clasificacion que sea inter-
Hli'ﬂﬂﬂlr""” ."H-”_'H nacionalmente aceptada. Kampmeg®rrefiere en
su compendio, que en el siglo XIX algunos autores
simplemente se refirieron a los vocablos: symelus,
uromelus y sirenomelus; pero otros usaron la
terminologia de simpus dipus, simpus monopus y
simpus apus, dependiendo si la extremidad inferior
terminaba en dos pies, en un pie 0 en ninguno.

Figura 5. Dibujo que representa el desarrollo de las
estructuras 6seas de los miembros inferiores.
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Posteriormente Duhame(48) realiz6 una

clasificacion de acuerdo a la anatomia y patologia

hallada en

gravedad de las anomalias, las agrup6 en: A. formas

los miembros

inferiores.

Segln la

2.

Sirena monopodia: en este caso los miembros
estan fusionados por los ejes axiales, los rayos
posaxiales o peroneos desapareceny el miembro
termina en un solo pie.

mas graves y B. formas menos graves (Figura 6).

en los cuales hay desde una fusibn membranosa de

A. Formas mas graves: incluyen aquellos casos

los miembros, hasta una fusién total de los mismos,
oreduccion en formade muiién. Estos se subdividen
en:

1. Sirenasympodia o symelia: se caracteriza porque 4.

los miembros aparentemente completos, estan
incluidos dentro de una misma envoltura cutanea,
los pies presentan las plantas hacia delante y
estan fusionados.

Mas <

graves
Clasificacion
de la sirenas

Menos

graves

Sirena dipodia simeloide

3.

Sirena ectropodia: se caracteriza porque las
estructuras proximales del miembro estan
fusionadas, mientras que las estructuras distales
estan ausentes, terminando el miembro en un
mufidén sin pie. Si las piernas también estan
ausentes, recibe el nombre de sirena hemimelia.
Sirena ectromelia: cuando presenta una
extremidad inferior muy rudimentaria, en forma
de pequefio mufién.

B. Formas menos graves: como su nombre lo

indica, en estos casos las lesiones de los miembros

Sirena monopodia

Sirena ectropodia Sirena ectromelia

)
.4

g

."-i-
.
e

Sirena lambdoidea

Figura 6. Clasificacion de las sirenomelias segun la gravedad de las anomalias.
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inferiores son menores. Estas a su vez se clasifican

en:

1. Sirena dipodia o simeloide: en este caso los
miembros inferiores se unen soélo por partes
blandas y los miembros fusionados terminan en 2.

dos pies separados.

2. Sirena lambdoidea: se refiere a los casos en los
cuales los muslos se encuentran fusionados, pero

las piernas y los pies estan, separados.

Kleiss, en 198Q10), tomando en cuenta el grado
de fusion de los miembros, clasificé las malforma-

fusionados. Siempre se acompafan de anomalias
del miembro inferior, de la pelvis y de la co-
lumna vertebral. De igual modo, presentan
defectos de los 6rganos urogenitales y del recto.
Monopodias sirenoides: se caracterizan por
presentar defectos unilaterales asimétricos, que
se acompafan también de anomalias de la pelvis,
de la columna vertebral y del sistema urogenital.
Casi siempre falta el sacro. Se altera la parte
final de la columna, hay una hemipelvis y faltan
los huesos de uno de los miembros.
Posteriormente, Stocker y Heifetz en 1987,

ciones sirenoides de la siguiente manera (Figura 7): clasificaron la sirenomelia en siete variantes, los
1. Verdaderas sirenas: cuando presentan defectoscuales se resumen en el Cuadro 1.

bilaterales simétricos en el lado dorsal y en el

Con el fin de ilustrar las diversas variantes de

lado ventral de la region caudal del cuerpo. Los sirenomelia, en las Figuras 8 a 12, se presentan las
huesos de los miembros estan completos pero fotosy las radiografias de diversos fetos sirenoides,

/

Verdaderas sirenas
con defectos bilaterales
simétricos

Clasificaion
de las sirenas

Monopodias sirenoides
con defectos unilaterales
asimétricos

N

Figura 7. Clasificacion de las sirenas segun el grado de fusiéon de los miembros.
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pertenecientes a la coleccion teratolégica de la
Catedra de Embriologia, de la Facultad de Medicina I
de la Universidad de Los Andes. )
Diagndstico
El diagnéstico prenatal de la sirenomelia es muy
importante, ya que por tratarse de un producto no :
viable, se podria plantear la interrupciéon oportuna
del embarazo56-60). EI método utilizado para —
detectar este defecto en vida intrauterina es el

Cuadro 1

Figura 9. Sirenomelo con fémur, tibia y peroné unicos.
Clasificacion de la sirenomelia, segun Stocker

y Heifetz

Tipo Caracteristicas

| Todos los huesos de la pierna estan presentes

Il Peroné unico fusionado

Il Ausencia de peroné i

v Fusion parcial de los fémures, fusion de peronés '

\% Fusién parcial de los fémures, con peroné ausente H:v -7
-'l

VI Fémury tibia Gnicos 5

VII Fémur Unico y ausencia de tibia y peroné

Figura 10. Feto sirenoide con un fémur, una tibia y
ausencia de peroné. También se aprecia falta de la
hemipelvis izquierda.

Figura 8. Feto sirenoide donde todos los huesos de los Figura 11. Sirenomelo con Schizosoma ventral. Se
miembros estan presentes, hay solo fusion de partes observa fusion parcial de los fémures y de los peronés.
blandas. Hay escoliosis acentuada en la region lumbosacra.
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Figura 12. Sirenomelo con un solo fémur producto de la
fusion de ambos huesos. También hay fusién de las dos
tibias y ausencia de peroné.

ultrasonido. Durante el primer trimestre del
embarazo, el feto estd rodeado de suficiente cantidad
de liguido amniético que proviene casi en su totalidad
de los amnioblastos de la membrana amniética; por
esta razén se hace mas facil la visualizacion de las
alteraciones presentes. Durante el final del segundo
trimestre del embarazo y comienzos del tercero, el
oligohidramnios existente en la mayoria de los casos,

puede entorpecer el diagndstico de la sirenomelia, 5

asi como también la observacion de las anomalias
asociadas, como las del tubo neural, las cardiacas,
las de la parte caudal de la columna vertebral y las
del seno urogenitaks).

El diagnéstico de las caracteristicas esquelética
de los sirenomelos es més fécil realizarlo cuando
existe un solo fémur y una sola tiki0).

Algunos autoreg61) refieren que utilizando la
ultrasonografia transvaginal a la octava semana
posmenstrual, pueden ser observados los miembros
fetales. A la novena semana posmenstrual ya se
pueden identificar el humero y el fémur, mientras
que el radio, el cubito, la tibia y el peroné, sélo
pueden ser vistos a la décima semana. Sin embargo,
se consigue poca bibliografia en la que se indique el
diagnostico de la displasia esquelética, observada
por ecosonografia en el primer trimestre del
embarazo. Bronshtein y col62), han referido el

mayor nimero de anomalias esqueléticas estudiadasg

a finales del primero y comienzos del segundo

200
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trimestre del embarazo.

La utilizacion del Doppler a color ha permitido
una mayor precisiéon en el diagndéstico de la
sirenomeliay de las anomalias asociadas. Sepulveda
y col. (63), utilizando este método identificaron en
los casos de sirenomelia, una gran arteria que emerge
de la aorta abdominal, la cual cursa centralmente
hacia el cordén umbilical, ésta corresponde a la
persistencia de una arteria vitelina. Este hallazgo
puede ser considerado patognomodnico para el
diagnodstico prenatal de la sirenomelia.

La ultrasonografia transvaginal en tercera
dimensién (3D), al igual que la ultrasonografia 3D
en movimiento, también han sido utilizadas con
éxito en el diagnéstico de la sirenome(ia4,65)
Estas permiten corroborar las imagenes obtenidas
con otros sonogramas y dan informacion adicional
sobre los movimientos fetales y en general, sobre la
condicion y desarrollo del feto.

Conclusiones

De acuerdo a los puntos discutidos, en relacion
con la sirenomelia podemos enunciar las siguientes
conclusiones:

1. Esunaanomalia poco frecuente, cuyo mecanismo
patogénico hasta el presente, no ha sido aclarado
definitivamente. Sin embargo, es importante
tomar en consideraciéon las diversas hipétesis
emitidas al respecto, ya que ellas pueden orientar
sobre el origen de cada una de las anomalias
presentes en los sirenomelos.

. Enla mayoria de los casos, el agente etioldgico
es desconocido. Se cree que estan involucrados

la combinacion de varios factores.

Las severas malformaciones que se asocian a la

sirenomelia, tanto internas como externas, hacen

gue generalmente ésta sea incompatible con la
vida.

. La ausencia de genitales externos, hace indis-
pensable que el sexo sea determinado por el
examen histolégico de las gbénadas y de ser
posible, también debe realizarse el estudio
genético tanto del feto, como de los padres.

. El diagnostico prenatal mediante ecosonografia
es importante, porque permite la observacion de

la anomalia en etapas tempranas del desarrollo.

Este diagnoéstico sera mas confiable, mientras

mayor sea la precision del aparato utilizado,

como por ejemplo, el Doppler a color y el de
tercera dimension.

Se hace necesario realizar una historia clinica

minuciosa, con el fin de conocer la posible

3.
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etiologia de esta patologia, para evitar asi el

riesgo que se repitan estas alteraciones en nuevos

embarazos.

Es de suma importancia el estudio ampliado del
sirenomelo, que incluya la descripcion morfo-
l6gicay el estudio imaginoldgico, lo cual permite

conocer cuales son las alteraciones del desarrollo
En

gue se produjeron y sus posibles causas.
nuestra experiencia, los informes emitidos por la
Catedra de Embriologia de la Universidad de Los
Andes, han aportado datos muy importantes, no
so6lo para los padres y familiares de los nifios
malformados, sino también para los obstetras,
morfélogos, perinatélogos, pediatras, imagino-

logos y patélogos, que puedan estar interesados

en el estudio de estas anomalias.
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