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Introduccién

Lahipomotilidad fetal durante el embarazo responde a di-
versas etiologias y es responsable de diferentes anomalias. Las
causas pueden ser un oligohidramnios o trastornos fetales que
afecten ala motilidad intradtero.Las consecuencias son mlti-
ples deformidades que pueden constituir sindromes o fenoti-
pos mas 0 menos especificos, como laartrogriposis mltiple con-
génita (AMC) o €l sindrome del corddn corto, que también se
llamé sindrome de Pena-Shokeir.

El sindrome de Pena-Shokeir fue descrito inicialmente en
pacientes con un substrato etiopatogénico neurdgeno, de origen
presumiblemente genético y con carécter letal al nacimiento®.
Hoy sabemos que “no es un diagndstico ni un sindrome defini-
do, sino mas bien la descripcidn de un fenotipo producido por
aguinesia fetal, o disminucion de los movimientos intraltero”.
Se caracteriza a grandes rasgos por polihidramnios, retraso de
crecimiento intrauterino, hipoplasia pulmonar, anomalias cra-
neofacialesy de extremidades, contracturas muscularesy cor-
dén umbilical corto@. El corddn corto (< 35 cm), siempre pre-
sente en este fenotipo, nos debe alertar sobre su existencia®4.
Actualmente, tras la confirmacion experimental de Moessinger
(1983), se utilizadl término de Secuencia Akinesia/Hipokinesia
Fetal, paradesignar €l trastorno®.

Nuestro propdsito a describir la casuistica de nuestro cen-
tro, esincidir en laimportanciadel estudio individualizado pa-
raaveriguar €l trastorno subyacente, que puede ser radicalmen-
te diferente en cada caso, y que nos permitira emitir un pro-
ndstico y consejo genético adecuados.

Material y métodos

En ¢ periodo comprendido entre 1990 y 1995, cuatro recién
nacidos (RN) han sido diagnosticados en nuestro centro de sin-
drome del corddn corto. Se realizaron |0s estudios necesarios
parallegar adefinir la etiopatogenia. Han sido controlados evo-
|utivamente de forma multidisciplinaria.

Casol
Varon, nacido alas 37 semanas de gestacion y peso natal
(PN) 2.300 g (< P10). Desde & nacimiento presenta rechazo par-
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Secuencia akinenesia/hipokinesia
fetal (sindrome de Pena-Shokeir).
Aportacion de 4 casos con
etiologia y prondstico diverso

cial de tomas, vomitos, hipotoniay decaimiento. Exploracion:
hipoactividad, hipotonia cérvico-axial y reflejo de Moro déhil;
facies andmala con boca en carpa, discreta retrognatiay meta-
tarso adducto derecho. En la historia obstétrica consta la exis-
tencia de cordon umbilical corto con placenta normal. Se des-
cartainfeccion intrautero y perinatal y patologia metabdlica.
Estudios bioguimicos (incluida CPK) y cerebrales (EEG - eco-
grafia) resultan normales. A los 6 meses presenta exploracion
fisicay desarrollo psicomotor normales. Este cuadro de hipo-
motilidad fue transitorio y a no encontrarse una etiologia evi-
dente se catalog de origen criptogénico.

Caso 2

Mujer nacida a término, PN=2.410 g (P10-25). En € parto
se observa un cordén umbilical muy corto. Muestra hendidura
parpebral antimongoloide; orgjasy cabello deimplantacion ba-
ja cuello corto, mamilas separadas; implantacion distal del pul-
gar; caderas, rodillasy pies calcaneos fijados en flexion; ano an-
terior. Se descartainfeccion intrauterina. La serie 6seamuestra:
costillasfinas, escoliosis dorsolumbar, anomalias sacras con en-
sanchamiento del canal espinal anivel lumbosacro, y anomali-
as vertebrales y huesos largos finos con estriacion vertical.
Radiografia craneal, ecografia cerebral y potenciales evocados
auditivos son normales. Cariotipo: 46X X. Estudio cardiol 6gico
demuestra una comunicacion interauricular y persistencia del
conducto arterioso. Posteriormente se constata hipertonia de ex-
tremidades, retraso psicomotor y espasmos infantiles que per-
sisten a pesar del tratamiento médico. El EEG es caracteristico
de sindrome de Othahara. La evolucion actual es desconocida
por abandono del seguimiento alos 4 meses de vida.

Caso 3

Vardn, RN de 41 semanas de gestacion y PN=2.760 g (P 10-
25); hijo de madre sana. Antecedentes perinatales: hipomotili-
dad fetal, parto por cesarea debido a presentacion poddlicay car-
diotocograma patol dgico, placenta de tamafio normal y cordon
umbilical muy corto. Exploracion: faciesamimicay asimétrica,
micrognatia, hiperplasia gingival, torticolis, pabellones auricu-
lares asimétricos bien implantados; micropeney criptorquidia
bilateral; articulaciones de codos, mufiecas, caderasy rodillas
fijadas en flexidn, caderas luxadas; hipotonia generalizada con
llanto y reflejo de Moro débiles, reflejos osteotendinosos au-
sentes. La serie Gsea constata bandas hiperclaras metafisariasen
rodillas. Analiticageneral, ecografiacerebral y renal, EEG y ni-
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veles de testosterona son normales. Cariotipo: 46XY. Se des-
cartaunamiastenia congénita.con € test de Tensilon. Actuadmente
tiene 3 afios de edad. Adquirié deambulacion independiente pe-
ro persiste hipotonia con reflejos osteotendinosos presentes, y
desarrollo psicomotor retrasado. Persisten alteraciones genita-
|es descritas, ademés de haber desarrollado una obesidad extre-
ma, Ilegando d diagndstico clinico de sindrome de Prader-Willi,
sin anomalias en el cariotipo convencional y de bandas.

Caso 4

RN mujer de 41 semanas de gestacion, primer hijo de padres
sanos, PN=3.100 g (P25-50). Antecedentes perinatol dgicos: mo-
vimientos aparentemente normal es desde & 4° mes de gestacion,
cardiotocograma patol 6gico, cordén umbilical muy corto. Desde
€l nacimiento presenta hipotonia, facies amimica con frente am-
pliay micrognatia, cuello corto, pliegue palmar transverso, hom-
brosy caderas en flexion con limitacion de extensidn y piesta
los. Se descarta patologia infecciosa. No se objetivan altera-
cionesen el parénquima cerebral ni en la serie dsea. Cariotipo:
46X X. A los 6 meses se detectan mulltiples manchas café con le-
chey macrocefalia. En laresonancianuclear magnética cerebra
se aprecian imagenes hiperintensas en T2, caracteristicas de neu-
rofibromatosistipo |. Desarrollo psicomotor y PEV sonnorma:
les. A laedad de 17 meses, en contexto de cuadro respiratorio,
presenta episodio sugestivo de crisis miasténica, confirmado con
respuesta decremental alaestimulacion repetitiva. Latomogra:
fiaaxial computarizada torécicay los anticuerpos antirrecep-
tor colinérgico resultan negativos. La crisis responde al trata-
miento con piridostigmina. Con 22 meses sufre una nueva cri-
sis, precisando de nuevo anticolinesterasicos. A partir de en-
toncesy en 5 afios de seguimiento, no ha padecido patologiare-
sefiable. Concluimos que presenta un sindrome miasténico con-
génito por déficit de liberacion y empaguetamiento de acetil-co-
lina; no precisa anticolinesterasicos mas que en situacion cata:
bdlica

Discusion

L os pacientes con dos 0 més articulaciones fijas-anquilo-
sadas en el momento del nacimiento tienden a englobarse en el
heterogéneo grupo sindrémico llamado AMC. En 1974, Pena
y Shokeir® y simultaneamente Punnel y cols“® describieron 4
€asos con caracteristicas clinicas bien definidas de camptodac-
tilia, anquilosis mdltiples, anomalias faciales e hipoplasia pul -
monar. A partir de estas descripciones se ha podido constituir
una entidad diferenciadadelaAMC y que se denomind sindro-
me de Pena-Shokeir(8. También se conoce como sindrome de
cordon corto por caracterizarse por la presencia constante de un
cordén umbilical de menor longitud. Los primeros casos suge-
rian un proceso autosomico recesivo y de caracter letal al naci-
miento®; en |os siguientes no habia evidencia de la existencia
de una base genética ni tampoco de que fuera un proceso nece-
sariamente mortal ©.

Desde entonces se han descrito nuevos casos objetivando-
se una gran heterogenicidad clinicay etioldgicallegandose a
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considerar mas la descripcion de un fenotipo, resultado delahi-
pomotilidad o acinesiadel feto intraltero®@. La secuencia de-
formativa secundaria a esta acinesia se establece por primeravez
en 1983 con |os estudios de Moessinger, a reproducir en mo-
delo animal las caracteristicas fenotipicas del sindrome®. Trabajos
sobre d significado del tamafio del corddn establecen quelalon-
gitud de éste sigue una distribucion normal con un valor medio
de 54-61 cm. Un tamafio inferior a 35 cm. puede provocar pro-
blemas circulatorios (de hipoxia) y trauméticosintraparto. Esto
se objetiva en dos de nuestros RN que mostraban un cardioto-
cograma patol 6gico. Ademas la hipomotilidad fetal previaala
30 semana de gestacion condiciona unamenor longitud del cor-
dén(219, Aunque en ninguno de nuestros casos se midid lalon-
gitud del cordon umbilical en las historias obstétricas se hace
constar como extremadamente corto.

L a etiopatogenia de la hipomotilidad, en este periodo clave,
esmuy diversa. Puede deberse alaaccion de fuerzas mecanicas
extrinsecas sobre un feto normal o a problemas intrinsecos fe-
tales. En €l primer grupo seincluiriae oligohidramnios que da-
ria un fenotipo compresivo similar pero més asimétrico y me-
nos afectado por acaecer en fases més tardias de la gestaci oni1.12),
Entre las causas intrinsecas se encuentran multiples patologias
tanto adquiridas como genéticamente determinadas, por afecta-
cion cerebral, espinal, neuromuscular o del tejido conectivo.
El mecanismo patogénico comin es la posible disminucion del
movimiento fetal intradtero en las primeras etapas de gesta-
cion@-17), No siempre estas causas conducen a sindrome del
cordon corto, sino que también pueden verse en otros trastornos
como laAMC8), Un fenotipo similar se observa en sindromes
especificos como latrisomia 18; sindrome Cornelia de Lange,
sindrome de Conradi, mielomeningocele, etc.t9.

Nuestra casuistica confirma la gran heterogenicidad de es-
te fenotipo. Encontramos 4 casos que tanto clinica como etio-
|6gicamente son muy distintos. Mencionar la ausencia de hi-
poplasiapulmonar y de polihidramnios en todos €l os; s6lo uno
presento retraso de crecimiento intrauterino y en ninguno fue le-
tal al nacimiento por lo que no entrarian dentro de la defini-
cioninicia del sindrome. El primer caso muestraun RN con cli-
nicamas leve, de resolucion espontanea, no encontrandose jus-
tificacion a su sintomatol ogia por 1o que se etiquetd de origen
criptogenético. Dato yareferido en laliteratura®.

El caso 2 con una encefal opatia severa en que inicia mente
tampoco se demostrd su etiologiay cuya evolucion es descono-
cida por abandonar el seguimiento. El desarrollo de una epilep-
sia (en este caso con caracteristicas de sindrome de Othahara)
ya ha sido descrito en este sindrome donde se han documenta-
do anomalias estructurales cerebral es no sdlo macroscdpicas21419
sino también anivel microscopico en corteza cerebra 131620, | g
presencia de anomalias cardiacas también esta documentado en
este fenotipo®.

En el caso 3 con caracteristicas clinicas de sindrome de
Prader-Willi aunque no hay constancia de la anomalia cromo-
sdmicaque lo caracteriza, en € cariotipo convenciona y de ban-
das, ésta no se puede descartar pues necesitariamos de técnicas
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especiales por sondas que detecten ladelecion anivel del brazo
largo del cromosoma 15. La hipotonia perinatal que caracteri-
za a éste es bien conocida aungue no hemos encontrado referi-
do en labibliografia ningun caso que se manifieste como feno-
tipo Pena-Shokeir.

En el caso 4 destaca la asociacion de la miastenia congéni-
ta con una neurofibromatosis tipo |. El origen de |a hipotonia-
hipomovilidad probablemente se deba ala miastenia.

Dadalapotencial gravedad del sindrome estajustificado un
diagnostico prenatal precoz. El control ecogréfico durante el em-
barazo recomendado por algunos autores*13151921) tendr sin em-
bargo una eficaciadudosa dada ladiversidad etiolégicay lava
riabilidad clinica. De hecho, en ninguno de nuestros pacientes
fue posible e diagnosico prenatal apesar de tener todos ellosun
seguimiento correcto. El consejo genético debe ser adecuado al
origen etioldgico especifico del trastorno en cada paciente’s,
Hall estimd el riesgo empirico de recurrencia en 10-15%@,
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