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RESUMEN

Los defectos del tubo neural son un problema a nivel mundial, con una incidencia de 1-8 casos/10,000
nacidos vivos, en América Latina 8 casos/10,000 nacidos vivos y Guatemala 4 casos/10,000 nacidos
vivos. Los antecedentes de alto riesgo descritos son: antecedentes familiares, deficiencia materna de
acido félico y falta de control prenatal. Los estigmas cutdneos en region lumbosacra se asocian en mas
del 48% a defectos del tubo neural. La ultrasonografia medular es de acceso rapido, bajo costo, alta
disponibilidad e inocua, para evaluar a los pacientes menores de 4 meses. Los objetivos del estudio
fueron evaluar la incidencia de disrafismo espinal cerrado en pacientes que presentaron estigmas
cutaneos, conocer los tipos de disrafismo espinal cerrado mas frecuentes, los factores de riesgos que
mas se presentaron y sindromes genéticos asociados. El estudio fue observacional descriptivo
transversal en pacientes menores de 4 meses, que en el afio 2014, fueron referidos al Departamento de
Radiologia e Imagenes Diagndésticas, para realizacién de Ultrasonido de Medula y que presentaron
estigmas cutaneos. Se utilizé una ficha para recabar los datos, los cuales se analizaron con estadistica
descriptiva. Los resultados fueron: la incidencia de disrafismo espinal cerrado en pacientes que
presentaron estigmas cutdneos fue de 22.47%. Los estigmas cutdneos de alto riesgo fueron del
98.88%, entre los mas frecuentes, hoyuelo 72%, hipertricosis 13% y lipoma 11%. Los factores de riesgo
que se presentaron, mostraron que 89.89% no llevaron control prenatal, 75.28% de las madres no

consumieron acido folico y el 14.61% fueron prematuros.



I. INTRODUCCION

La incidencia mundial de los defectos del tubo neural oscila entre 1-8 casos por cada 10,000 nacidos
Vivos, con un aumento de dicha incidencia en individuos caucasicos Yy en los niveles socioeconémicos
bajos, existiendo variaciones geograficas (la incidencia mas alta se encuentra en Gales, Asia y Africa;

y la mas baja en la costa oeste de EE.UU)?.

La informacién sobre defectos del tubo neural en América Latina es escasa, pero se estima que tiene
una incidencia de mas o menos de 8 por cada 10,000 nacidos vivos segun datos de fuentes
sudamericanas y mexicanas?. Las malformaciones congénitas en Guatemala ocupan uno de los
porcentajes mas altos en relacién con las demas enfermedades, asi se tiene que de 375,000 nifios
(aproximadamente) que nacen anualmente, se espera que mas o menos 4 de cada 1,000 nifios y nifias

presentarian alguna anomalia de tipo congénito®4°.

La piel y el sistema nervioso central (SNC) comparten un mismo origen embriolégico. Ambas
estructuras se desarrollan a partir de la misma hoja embrionaria: el ectodermo. La separacion del
neuroectodermo del ectodermo epitelial (que originara la piel) ocurre entre la tercera y la quinta semana
de gestacion. Este hecho coexiste temporalmente con la formacién y el cierre del tubo neural. Esta
estrecha asociacién embriol6gica podria explicar la coexistencia de lesiones cutaneas, muchas veces
de aspecto inocente, con malformaciones del SNC que pueden conllevar la aparicion de secuelas
neurolégicas®. Clasicamente, se distinguen dos tipos de disrafismo espinal: el disrafismo espinal abierto

y el disrafismo espinal cerrado.

La incidencia de estos defectos es de 0.5 a 5 casos por cada mil nacidos vivos, con una variacion
geogréfica significativa. La historia familiar de defectos del tubo neural y la deficiencia materna de acido
félico, son factores predisponentes que muestran una alta correlacion con la incidencia de disrafismos.
Otros factores relacionados con la enfermedad son el uso anticonceptivos orales, estimulantes de la
ovulacién, Diabetes Mellitus materna, deficiencia de zinc y el uso de anticonvulsivantes (especialmente

acido valproico y carbamazepina)’.

El recién nacido con disrafismo espinal oculto puede no presentar manifestaciones clinicas, pero puede
estar asociado a estigmas cutaneos, los cuales indican disrafismos entre ellas tenemos: Lesiones
deprimidas, dérmicas, discromicas, pilosas, polipoides, vasculares, neoplasias (benignas o malignas)
y nédulos subcutaneos®. En la literatura se describen lesiones cutaneas en la region lumbosacra en 48

a 100% de los pacientes que presentan disrafia espinal® Por el contrario, no hay datos confiables de



qué porcentaje de lesiones cutaneas realmente son indicadoras de patologia espinal’. La
ultrasonografia de alta resolucion lumbosacro, provee un acceso rapido, para el diagndstico exacto de
lesiones de disrafismo espinal oculto, sospechadas en recién nacidos o infante. La disponibilidad,
portabilidad y capacidad de alta resolucion proveen un tamizaje valioso de las lesiones de disrafismo
espinal oculto. La falta de osificacion normal de los elementos espinales posteriores provee una
ventana acustica de la totalidad de los contenidos intracanaliculares, hasta los infantes menores de 4
meses. Un estudio con hallazgos normales excluye la presencia de disrafismo espinal oculto y no
pareciera necesario la realizacion de examenes complementarios. Infantes con sospecha de disrafismo
espinal oculto y hallazgos andmalos son referidos a estudios de imagenologia por resonancia

magnética'®.

El porcentaje de casos de disrafismo con lesiones cutaneas es variable segun los diferentes estudios.
Tovafogi et al®, en 1978, revisaron 200 casos de disrafismo espinal oculto recogidos en la bibliografia
desde 1940. El 51% tenian alteraciones cutaneas asociadas y en el 10.5% de los casos no existian
alteraciones neurolégicas a la exploracién en el momento del diagndstico, siendo las lesiones cutaneas
el Unico dato clinico marcador de la malformacion neurolégica. En otros estudios la incidencia oscila
entre el 71 y el 100% de los casos'*'2. En el trabajo prospectivo de Gibson et al*3, publicado en el 2008
en el cual se realizdé una ecografia (técnica fiable y no invasiva para el estudio de medula espinal en
neonatos)®, a todos los recién nacidos con lesiones cutaneas en la linea media susceptibles de ser
marcadores de disrafismo espinal cerrado, se encontr6é que en el 92.6% de los casos, esta fue normal.
Henriques et al**, en un estudio prospectivo realizado en Minas Gerais, Brasil; en 2010 recién nacidos
evaluados, de los cuales 144 presentaron estigmas cutaneos como marcadores de disrafismo espinal

oculto fueron evaluados por ultrasonografia, de ellos 8 (5.5%) presentaban alteraciones.

Por esta razdn se decidio realizar el estudio a través de ultrasonido medular en pacientes con presencia
de estigmas cutaneos con sospecha de disrafismo espinal cerrado en el Departamento de Radiologia
e Imégenes Diagnosticas del Hospital General San Juan de Dios de la Ciudad de Guatemala durante
el periodo de Enero de 2014 a Septiembre de 2015.

El disrafismo espinal cerrado es un problema cada vez mas frecuente’, esto ha sido gracias a la
captacion de pacientes a través de las diferentes modalidades diagnosticas de imagenologia®. En la
practica médica actual se buscan nuevas formas de evidenciar patologias que pueden llegar a pasar
desapercibidas y por lo tanto causan consecuencias que son evidentes a largo plazo®. Esto es lo que

sucede con el disrafismo espinal cerrado que puede llegar a evidenciarse hasta la adolescencia cuando



el tratamiento ya no tiene la misma efectividad que si se hubiera brindado a una edad mas temprana.
Es por eso que se propone la siguiente investigacion en virtud de que se cuenta con ultrasonido de
alta frecuencia y resolucion, para realizar examen ecografico de canal espinal en pacientes menores

de cuatro meses, obteniendo excelentes resultados.

El ultrasonido de canal espinal pediatrico, ha sido ampliamente utilizado, a partir de la década de los
ochentas para estudiar y evidenciar las patologias congénitas espinales en pacientes pediatricos,
gracias a la buena ventana ecografica que se obtiene a través de los elementos espinales posterior
que aln no han osificado por completo®!4. Se pretende implementar como protocolo de estudio, el
ultrasonido de canal espinal, en pacientes con estigmas cutaneos y sospecha de disrafia espinal
cerrada, asi como disrafia espinal abierta. Dado que el ultrasonido es una herramienta diagnostica de
bajo costo y accesible en esta institucion. Esto con la finalidad de ser una herramienta de tamizaje
previo a realizar estudios de mayor costo y complejidad. El disrafismo espinal cerrado es sensible de
medicion a través del ultrasonido en pacientes menores de cuatro meses, dichos pacientes seran

seleccionados por hallazgo clinico de estigmas cutaneos.

Por lo anterior se determiné la incidencia de disrafia espinal cerrada, en niflos menores de 4
meses con estigmas cutaneos asi como la variedad de estigmas cutdneos que se presentan
y la frecuencia de asociacién a disrafismo espinal cerrado, los tipos de disrafismo espinal
cerrado que con frecuencia se presentan, la asociacion de estos con sindromes genéticos y

los factores de riesgo asociado a disrafismo espinal cerrado.



IIl. ANTECEDENTES

Generalidades

En general, la tomografia computarizada (TC) y la resonancia magnética (RM) son las técnicas de
eleccién para evaluar el conducto raquideo y su contenido. Sin embargo en los afos recientes, la
ecografia ha representado un papel creciente en la evaluacién de las lesiones del conducto raquideo.
En particular, la ecografia se emplea para examinar el contenido intraespinal en nifios jévenes porque
la incompleta osificacion de los arcos posteriores crea una ventana acustica que permite la transmision
del ultrasonido. La medula espinal también puede ser visualizada en pacientes que tienen defectos
congénitos 6seos o que han sufrido laminectomia quirdrgica. La siguiente revision se centré en el
desarrollo normal de la medula, las técnicas de ecografia normal de la medula, las técnicas de
ecografia espinal y las indicaciones mas frecuentes para la evaluacién ecografica de la columna y la
medula, en especial en aquellos pacientes con disrafismo espinal cerrado sospechado por la

presencia de un estigma cutaneo. 1516

Embriologia de la Medula Espinal

Desarrollo Normal

La medula espinal se forma en mayor parte por el proceso de neurulacién, se produce entre los dias
15-27 de la vida embrionaria.'’-'8 La placa neural compuesta de neuroectodérmico, se forma a partir de
la placa ectodérmica inducida por el desarrollo de la notocorda. La notocorda separa el ectodermo del
endodermo embrionario. Los margenes laterales de la placa neural se engrosan para formar los
pliegues neurales, mientras que el tejido de la linea media, moldea al canal neural. El proceso de
neurulacién o envolvimiento atrae los pliegues neurales laterales y los junta para formar el tubo neural,
esta fusion prosigue craneal y caudalmente desde un punto situado en la regién cervical baja o toracica
alta. Después de la fusion de los pliegues neurales, el neuroectodermo se separa del neuroectodermo
cutdneo por un proceso denominado disyuncion, permitiendo la migracibn del mesénguima
mesodérmico, que progresa para formar los elementos posteriores de la columna y las cubiertas
durales. El tejido de la cresta neural situado en los margenes de la placa neural también se separa y
migra a cada lado del tubo neural para formar los ganglios espinales y simpaticos, las células de

Schwann y medula suprarrenal.



El extremo caudal de la neurulacion y del tubo neural es el neuroporo posterior. Caudal a este punto,
el tubo neural esta formado por canalizacion de la masa de células caudales!’°. La masa de células
caudales se desarrolla dorsal a la cloaca por la fusiébn del neuroectodermo con la notocorda. Con el
tiempo se forman quistes dentro de la masa de las células caudales para generar un tubo recubierto
por epéndimo, que se fusiona con la porcion mas caudal del tubo neural. Finalmente estas células
sufren un proceso denominado diferenciacion retrograda. La masa de células caudales se convierte en
el cono medular; en el ventriculo terminal (dilatacion focal del canal central situado dentro del cono

medular) vy el filum terminale.

Errores en el desarrollo embrionario

Un error en el desarrollo normal embrionario, especialmente en el proceso de disyuncion, produce
anomalias de la columna y la medula. Si la disyuncion falla por completo, un remanente del
neuroectodermo se continda con el ectodermo cutaneo, formando un mielocele o un mielomeningocele.
Cuando la disyuncion es focalmente incompleta, se produce una comunicacién entre el tubo neural y
la superficie cutanea, creandose una fistula cutanea posterior. En la disyuncién prematura, el tubo
neural en desarrollo, se separa del ectodermo cutaneo que yace por encima antes del cierre completo
del tubo neural, esto permite la inclusion de células mesenquimatosas dentro del tubo neural, donde
generalmente se diferencian hacia tejido graso, por induccién de revestimiento ependimario. La
disfuncién prematura produce anomalias como lipomieloceles, lipomielomeningoceles y lipomas

terminales e intradurales.

El anormal desarrollo y diferenciacion de la masa de células caudales produce un rango variable de va
desde una medula anclada y fibrolipoma del filum teminale hasta anomalias mas graves, tales como
mielocistoceles terminales, sindrome de regresion caudal, teratomas sacrococcigeos. Si la notocorda
esta interrumpida por un fallo en la separacién del ectodermo y el endodermo embrionario, se puede
producir una hendidura notocordal. Esto puede dar lugar a la produccién de conexiones fistulosas entre
el intestino, la medula y la piel, quistes neuroentéricos, cuerpos vertebrales en mariposa y

diastematomelia.’-18

Técnica Ecogréfica de Diagnostico
Debido a que la medula espinal es una estructura superficial, los transductores de alta frecuencia

generalmente de 5MHz-15MHz proporcionan las mejores imégenes. Se prefieren transductores



lineales a sectoriales, ya que proporcionan un mayor campo de visién. Los transductores lineares
generalmente son suficientes para las imagenes espinales en los neonatos y lactantes. Los
transductores sectoriales, sin embargo, son necesarias a menudo en nifios mayores en los que la
ventana acustica es menor. Las imagenes se obtienen con el paciente en decubito prono colocandose
una pequefia almohada debajo del térax y el abdomen para crear una cifosis relativa. Esta posicion
produce extension de las apofisis espinosas, proporcionando un acceso acustico al conducto raquideo.
En los neonatos y lactantes, el conducto raquideo es facil de visualizar con el transductor colocado en
la linea media, sobre las apdfisis espinosas. En los nifios mayores con ventana acustica menor, el
contenido espinal se visualiza mejor con el transductor colocado lateral y paralelo a las apofisis
espinosas. La ventaja de esta via de aproximacién es que permite eludir las apdfisis espinosas
osificadas, que interfiere en la correcta transmision del sonido. Las imagenes se obtienen en planos
longitudinales y transversales. La pantalla dividida proporciona generalmente una mayor vision

longitudinal del conducto raquideo.?

Técnica De Exploracion

Se realiza inspeccion fisica para corroborar defecto o estigmas cutaneos en la linea media por lo que
lo refieren. Verificar las condiciones del paciente y del equipo, previo a iniciar estudio sonografico. Se
coloca a paciente sobre rodillo en area abdominal en decubito prono. Se realiza barrido longitudinal y
axial en linea media a lo largo de las apdfisis espinosas. Desde area dorsal hasta area sacro-coccigea
con cortes longitudinales y axiales, obteniendo imagen de medula dorsal, cono, filum terminale, cauda

equina y saco tecal. Se adquieren imagenes a continuacion:

1. A nivel de medula en area dorsal en corte longitudinal y axial.

2. Cono medular tomando como guia la 122 costilla relacionada a d-12 (cono medular no debe
exceder 12)

3. Cauda equina y filum terminale, en corte longitudinal y axial, evaluando que se mueva
libremente.

4. Evaluar si existen lesiones, engrosamientos radiales o del filum, quistes, desplazamiento y
nivel de anclaje.

5. Evaluar totalidad del sacro y coxis.



Indicaciones

Paciente menor de cuatro meses que presente
¢ Signos de estigmas cutaneos en linea media posterior
e Sospecha clinica de disrafismo espinal cerrado

e Evaluacion neuroldgica del neonato desfavorable

Paciente y Equipo
Paciente
e Paciente en decubito prono
e Ambiente térmico adecuado
e Gel tibio
Equipo
e Sabana tibia
¢ Rodillo
¢ Ultrasonido de alta resolucion.
e Transductor plano multifrecuencia de 7 -12mhz

e Guantes descartables / estériles

Disrafismo espinal

Se refiere a un grupo de alteraciones caracterizado por una fusién incompleta o ausente de las
estructuras de la linea media. Las lesiones disraficas pueden ser clasificadas basandose en su origen
embrionario (fallo en la disyuncion o anomalias de la masa de células caudales) o por su presentacion
clinica.!”?! Los errores en el desarrollo embrionario fueron discutidos anteriormente. La clasificacion
clinica clasifica las lesiones disraficas en tres categorias de: (a) Defectos sin revestimiento cutaneo
(Mielocele, mielomeningocele) (b) Defectos con revestimiento cutdneo asociado a una masa
subcutanea (lipomielocele, lipomeningocele y mielocele) (c) Lesiones clinicamente ocultas

(Diastematomielia, meningocele saco anterior, hidromielia y agenesia sacra) .

La ecografia se usa en la evaluacion de los neonatos con sospecha de disrafia espinal una ecografia
normal es de alta fiabilidad para la exclusiébn de anomalias. 2 En los nifilos mayores la RM y

ocasionalmente la mielo-TC son necesarias para caracterizar las anomalias medulares.



Disrafismo espinal cerrado

Lipomielocele y Lipomielomeningocele

Resultado de una disyuncién prematura del tubo neural desde el ectodermo cutaneo, antes del cierre
del tubo neural. Esto permite que las células mesenquimatosas contacten con la linea celular
ependimaria del tubo neural, que induce a la diferenciaciéon en el tejido graso. Estas lesiones son
similares a las mieloceles y a los Mielomeningocele excepto en que estan cubierta por piel y el tejido
lipomatoso esta adherido a la superficie dorsal de la placoda neural.

En mas del 40% de los pacientes existen anomalias en la segmentacion de los cuerpos vertebrales y
agenesia sacra parcial 2. En mas del 10% de los pacientes se ve diastematomielia de las medula
terminal y entre el 5% y el 10% tienen malformaciones genitourinarias y anorrectales?.

Los lipomieloceles y lipomielomeningoceles se produce en alrededor del 20% de las masas
lumbosacras de la espalda con revestimiento cutaneo y en el 50% de las disrafias espinales ocultas?®.
Son una carta parte menos frecuentes que los mielomeningocele. Alrededor del 50% de los pacientes
tienen estigmas cutaneos de disrafia, que incluyen lipomas o quistes subcutaneos, colgajos cutaneos,
hemangiomas, hoyos dérmicos y aplasia cutis'®. La mayoria de los pacientes no tienen déficit
neuroloégico en las edades tempranas de la vida. Sin embargo, los sintomas se desarrollan
generalmente después de la lactancia e incluyen déficit sensitivo y motor, anomalias ortopédicas del
pie (dedos en martillo, pie cavo), dolor en alguna extremidad inferior e incontinencia urinaria o fecal.
Una vez que los sintomas se desarrollan, se incrementa la potencialidad de dafio neurolégico
irreversible. Por lo tanto, la reparacién quirdrgica se debe realizar tempranamente.

Similar a como ocurria entre los meningoceles y los mieloceles, el Lipomielomeningocele se diferencia
del lipomeningocele por la presencia de un espacio subaracnoideo ventral expandido que desplaza la
placoda, produciéndose eminencia de la placoda sobre la superficie cutanea. En la ecografia, el tejido
lipomatoso se visualiza como una masa ecogénica que se continua con el tejido subcutaneo y se
extiende dentro del conducto raquideo, contigua a la placa neural menos ecogénica. La medula esta
anclada a la masa grasa. Si hay expansion del espacio subaracnoideo (Lipomielomeningocele), las
raices nerviosas individuales se puede visualizar extendiéndose ventralmente desde el lipoma y la

placoda neural. La hidromielia esta presente en alrededor del 10% al 20% de los pacientes?..

Meningocele Simple

Los meningoceles simples son protrusiones de las meninges a través de defectos posteriores del

cuerpo vertebral, que ocurren tipicamente en la region lumbar y sacra'®. Su origen embrionario es



incierto, y ocurren en el 0.01% de los recién nacidos vivos. Estos sacos limitados por aracnoides
practicamente nunca contienen tejido nervioso, aunque ocasionalmente, una raiz nerviosa se puede
herniar dentro del saco. La medula espinal presenta una posicion normal, y los pacientes generalmente
estan neurolégicamente indemnes. En la ecografia, el meningocele se visualiza como una masa
subcutanea, con contenido liquido que se continta con el conducto raquideo a través de una lamina

abierta. Los elementos neurales no se visualizan, y el cono medular presenta una posicion normal.

Mielocistocele

El termino Mielocistocele hace referencia a una herniacion de aracnoides y de una medula hidromiélica
a través de defectos posteriores de la columna, lo que conlleva a la formacion de un meningocele. Los
mielocistoceles se originan mas frecuentemente en la regién lumbosacra, aunque se pueden desarrollar
en areas cervicales o toracicas. Los mielocistoceles que envuelven el final de la médula se denominan
mielocistoceles terminales. La consecuencia final de ambos es un error en la formacion de la masa de
células caudales o un fallo en el cierre del neuroporo posterior. Tipicamente los pacientes se presentan
con masas quisticas con revestimiento cutaneo.

En todos los tipos de mielocistoceles, la medula espinal es hidromiélica. En el mielocistocele terminal,
la medula espinal estd anclada y adherida a la superficie dorsal del meningocele y el espacio
subaracnoideo que yace por encima esta distendido por liquido cefalorraquideo (LCR) 8. De esta
manera, la masa cubierta por piel estd compuesta por un canal central dilatado y un espacio
subaracnoideo expandido. Puede haber un componente lipomatoso, dando Ilugar a un
lipomielocistocele. En alrededor del 50% de los pacientes coexisten anomalias cloacales y agenesia
parcial del sacro.

La ecografia muestra el meningocele en continuidad directa con el espacio subaracnoideo, la presencia
de un quiste en el canal central de la medula espinal, y una medula insertada en la pared posterior del
meningocele. La medula distal debe comunicarse con una cala central dilatado para establecer el
diagnéstico de mielocistocele. No se requiere para el diagndstico la expansién del espacio

subaracnoideo.

Sinus dérmico dorsal

El sinus dérmico dorsal se caracteriza por un trayecto fistuloso epitelizado que se extiende desde la
superficie cutanea hacia el interior. Presenta penetracion variable, pe en mas de dos tercios se extiende

dentro de la columna?®®. El sinus dérmico se origina en una rea focal con falta de disyuncién entre el



ectodermo cutaneo y el ectodermo neural durante la fase de neurulacion. Son mas frecuentes en la
region lumbosacra, pero pueden aparecer a través de todo el conducto raquideo. Alrededor del 60%
de los sinus dérmicos terminan intraespinalmente en un lipoma o tumor dermoide o epidermoide?®.

Los pacientes afectados se presentan con un pequefio hoyuelo en la linea media con o sin secrecion.
Otros estigmas cutaneos, tales como hemangiomas, masas subcutaneas y nevus con vello son
frecuentes?’. Debido a que esta incrementada la incidencia de infeccion meningea, es importante
realizar un diagnéstico temprano.

La ecografia puede demostrar un tracto, hiperecogénico o hipoecogénico, que se extiende desde la
superficie cutanea dentro de los tejidos blandos subcutaneos, aunque el tracto generalmente no puede
ser seguido en su trayecto dentro del conducto raquideo. La presencia de un cono medular bajo,
indicativo de una anclaje medular, es una evidencia indirecta del trayecto fistuloso entra la piel y el
canal medular. La RM es superior a la ecografiay a la TC en la demostracion de la parte intraespinal
del sinus dérmico y del tumor dermoide o epidermoide intramedulares.

El diagnéstico diferencial mas importante a tener en consideracion en un paciente con sinus dérmico
congénito es el sinus pilonidal o el hoyuelo sacro profundo. Estos se pueden diferenciar del sinus
dérmico dorsal porque generalmente se desarrollan en un area del sacro o coccix mas alla de la
columna lumbosacra. La medula es normal en estas entidades aunque la ecografia puede mostrar un
trayecto corto subcutaneo?*. Se puede visualizar una masa ecogénica en el tejido subcutaneo si el sinus

pilonidal se infecta.

Diastematomielia

En la diastematomielia, la médula espinal esta parcial o completamente dividida en dos hemimédulas
separadas por un septo de hueso, cartilago o tejido fibroso en la linea media que se origina en la parte
posterior del cuerpo vertebral. Cada hemimédula contiene un canal central, y un asta dorsal y ventral.
Las astas dorsal y ventral dan origen a las raices nerviosas dorsales y ventrales, respectivamente?.
Las hendiduras son mas frecuentes en la regién toracica baja o en la regién lumbar?®.

Las dos hemimédulas pueden tener su propia cubierta pial, aracnoidea y dural, o pueden cada una
estar cubierta por una sola capara de piamadre y estar rodeadas por Unico espacio subaracnoideo y
un saco dural. Los pacientes con dos hemimédulas separadas generalmente tienen un septo 6seo o
cartilaginoso en la parte inferior de la hendidura y presentara sintomas. Los pacientes con hemimédulas
parcialmente separadas generalmente tienen una Unica banda fibrosa en la parte inferior de la
hendidura y rara vez son sintomaticos!®. Embrionariamente, la diastematomielia es el resultado de una

hendidura notocordal.
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Las niflas se afectan mas a menudo que los nifios, y el 50% tendran sintomas en relaciéon con anclaje
medular. La escoliosis es una presentacion clinica tardia de la diastematomielia. Alrededor del 50% de
los pacientes tienen estigmas cutaneos, especialmente mechones de pelo denominado cola de
cervatillo o fauno. Hay una alta incidencia de anomalias asociadas, que incluyen mieloceles, lipomas,
sinus dérmicos, hidromielia y medula anclada. La ecografia puede demostrar las dos medular y los dos
canales centrales. También pueden ser visualizados el septo 6seo, cartilaginoso o fibroso que separa

las medulas y las anomalias asociadas®®.

Medula anclada

El anclaje de la medula espinal puede producirse en cualquiera de las anomalias de disrafia citadas
anteriormente, o poder surgir con una columna intacta. En ausencia de disrafia, las anormalidades del
filum teminale, tales como el sindrome del filum terminale engrosado y el fibrolipoma de filum teminale,
son las causas mas frecuentes de anclaje medular. El filum terminale es un remanente fibrético que se
forma durante la diferenciacion retrograda de la masa de células caudales. Se extiende caudalmente
desde el extremo del cono medular, cruzando a través del espacio subaracnoideo y a través de la

duramadre, para insertarse en el cuerpo vertebral de la primera vertebra coccigea®’.

Sindrome de filum terminal engrosado

El sindrome de filum terminale engrosado se caracteriza por un espectro de déficit neurolégico,
deformidades ortopédicas, un filum terminales corto y engrosado y un cono medular de situacion baja
(por debajo del nivel de L3). Los pacientes pueden presentar sintomas a cualquier edad que incluyen
escoliosis, dolor de espalda, alteraciones den la marcha y disfunciones intestinales y vesicales, pero a
menudo estos sintomas se presentan durante los periodos de rapido crecimiento, por posibles
exacerbaciones en el estiramiento de la medula espinal'®. Los sintomas a menudo empeoran después
de un esfuerzo excesivo (debido a estiramiento de las raices nerviosas) y por las mafianas (debido a
un estiramiento medular secundario a la acumulacién de agua en el disco intervertebral durante el
suefio) .

Un diagnostico temprano del anclaje medular es crucial ya que se requiere tratamiento quirdrgico para
prevenir las disfunciones neuroldgicas. Una vez que los sintomas se desarrollan, la funcion neurolégica
se puede deteriorar rapidamente, no pudiendo ser posible un restablecimiento de la misma después de
la intervencién quirargica. El filum teminale normal presenta un espesor igual 0 menor de 2mm. Aunque
se pensaba que el cono medular podia ascender significativamente después del nacimiento, ahora

parece evidente que hay una minima migracion del cono medular en el nifio a término y el cono debe
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terminar por encima del nivel de L2-L3. La presencia de un cono mas bajo del espacio discal L2-L3 no

es normal y es una evidencia de la medula anclada®®.

La ecografia puede mostrar el filum engrosado, que tiene casi siempre un didmetro transversal mayor
de 2mm. El cono medular presenta casi siempre una situacién baja secundariamente al filum
engrosado. El nivel donde termina el cono medular puede ser mostrado pos ecografia a través de
diferentes vias. En los recién nacidos, el ultimo cuerpo vertebral osificado es generalmente S5. La
localizacion de este cuerpo vertebral y el recuente hacia arribar a partir del mismo puede ayudar a
localizar el nivel del cono medular. También se pueden contar los cuerpos vertebrales desde la
angulacion producida por la union L5-S1. Como alternativa la identificacion de la 122 costilla por
ecografia y el recuento de cuerpos vertebrales que se extienden caudalmente pueden ayudar a
identificar la posicién del cono. También se ha usado como referencia anatomica la localizacién de la
punta de la ultima costilla palpable, que generalmente se sitla a la altura del cuerpo vertebral L2, y la
localizacion de la punta de la cresta iliaca, que aproximadamente se sitla a la altura del cuerpo vertebral
L4. Sin embargo, la estimacion del nivel del cono medular, puede ser complicada por las anomalias en
la formacién y segmentacion de los cuerpos vertebrales. Si hay dudas respecto al nivel de terminacion
del cono medular, se puede usar un pequefio marcador radiopaco en la piel del paciente a la altura del
cono (basados en los hallazgos del examen ecografico), y se puede obtener una radiografia para
confirmar el nivel. Es preciso conocer que ocasionalmente el cono se sitia en un nivel normal en
pacientes con clinica evidente de sindrome de filum terminales engrosado. Por afiadidura cuando existe
engrosamiento y anclaje medular, los movimientos de esta con la respiracion o el llanto del paciente a
menudo estan disminuidos o ausente por encima del sitio del anclaje. Los pulsos arteriales dentro de

las raices nerviosas también pueden estar ausentes.

Fibrolipoma del filum terminale

El fibrolipoma del filum terminale consiste en acumulaciones de grasa de tamafio variable dentro del
filum terminale. Aunque pueden ser asintomaticos, los fibrolipomas grandes a menudo se asocian con
sintomas de anclaje medular. Los sintomas se desarrollan con mas frecuencia en pacientes mayores
que en pacientes jovenes. Los lipomas pequefios son dificiles de detectar ecograficamente siendo
mejor visualizados con RM, donde se observan como areas de alta intensidad de sefial en las

secuencias potenciadas en T1%,
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Caracteristicas Ultrasonogréficas de disrafismo espinal cerrado

Lipomielocele y Lipomielomeningocele

Figura 1: Lipomielomengoceles. Dos imagenes sagitales obtenidas a través de la region lumbosacra que muestra
una médula espinal de situacion baja (flechas), un meningocele relleno de liquido cefalorraquideo (CSF) y un
pequefio lipoma subcutaneo (L). La punta de flecha sefiala el filum terminale. CB, cuerpo vertebral. (De Coley BF.
Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and interventional ultrasound of the neonatal spine. Pediatric Radiol.

Con permiso)
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Mielomeningocele

—

MTELOMEMIRGOCET B

Figura 2: Imagen longitudinal de la region lumbosacra en otro lactante que muestra fibras nerviosas (Filum
terminale) dentro del meningocele relleno de liquido cefalorraquideo, se observa también material altamente
ecogénico sugerente de grasa (Flecha), que se encuentra en el filum terminale. (Area de Ultrasonido,
Departamento de Radiologia e Imagenes Diagnosticas, Hospital General San Juan de Dios, Ciudad de

Guatemala, Guatemala)
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Meningocele Simple

X.Long. -
~rLong.

Figura 3: Meningocele. Imagen sagital que muestra un gran meningocele relleno de liquido cefalorraquideo (CSF)
en continuidad con el espacio subaracnoideo. (Area de Ultrasonido, Departamento de Radiologia e Imagenes

Diagnosticas, Hospital General San Juan de Dios, Ciudad de Guatemala, Guatemala)
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Mielocistocele

Figura 4: Mielocistocele A) Imagen longitudinal a través de la médula toracica inferior (¢) que muestra una
hidromielia marcada (H). B) La imagen longitudinal a través de la columna distal muestra el gran mielocistocele
terminal (C) en continuidad con la medula hidromiélica (h) y dilatacion del espacio subaracnoideo adyacente (s).
(De Coley BF. Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and interventional ultrasound of the neonatal spine.

Pediatric Radiol. Con permiso)
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Sinus dérmico dorsal

Figura 5: Sinus dérmico dorsal A: Imagen transversal a través de la columna lumbar baja que muestra el sinus
dérmico dorsal hipoecogénico (flecha) que se extiende a través de los elementos posteriores para comunicar con
el saco tecal (Flecha curva). B) Imagen sagital de resonancia magnética potenciada en T1 que muestra la
configuracion caracteristica del sinus dérmico (Flecha). Que sigue un curso oblicuo desde la superficie cutanea
a través de la grasa subcutdnea para alcanzar el conducto raquideo. Estaba asociado con anclaje medular y un
lipoma del filum. (De Coley BF. Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and interventional ultrasound of the

neonatal spine. Pediatric Radiol. Con permiso)
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Diastematomielia

Figura 6: Diastematomielia. Imagen transversal a través de la columna toracica baja muestra dos
hemimédulas (C). La banda fibrosa entre las dos médulas fue mejor visualizada con la resonancia
magnética que con la ecografia. (De Coley BF. Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and

interventional ultrasound of the neonatal spine. Pediatric Radiol. Con permiso)

Medula anclada

Figura 7: A) Médula espinal anclada. La imagen longitudinal con | campo de vision ampliado muestra una médula
espinal elongada. El extremo del cono (Flecha) esta en L4, lo que indica anclaje medular. El filum es normal. (De
Coley BF. Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and interventional ultrasound of the neonatal spine. Pediatric

Radiol. Con permiso)
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Fibrolipoma del filum terminale
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Figura 8: A. Fibrolipoma del filum terminale. La imagen longitudinal a través de la columna distal muestra un filum
terminale ecogénico engrosado (Flecha) que representa a un fibrolipoma. El Cono (C) esta elongado vy afilado,
lo que sugiere anclaje medular. (De Coley BF. Murakami JW, Koch BL. & Cols. Diagnostic and interventional
ultrasound of the neonatal spine. Pediatric Radiol. Con permiso) B. Fibrolipoma del filum terminale. Imagen
longitudinal de columna lumbar que evidencia filum terminale engrosado con un didmetro de 2.8mm (Normal hasta
2mm) en un lactante con sindrome de Down que presentaba un hoyuelo intergliteo (Area de Ultrasonido,
Departamento de Radiologia e Imagenes Diagnosticas, Hospital General San Juan de Dios, Ciudad de

Guatemala, Guatemala)
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Estigmas cutdneos asociados a disrafismo espinal cerrado

La piel y el sistema nervioso central (SNC) comparten un mismo origen embriolégico. Ambas
estructuras se desarrollan a partir de la misma hoja embrionaria: el ectodermo.

La separacion del neuroectodermo del ectodermo epitelial (que originaré la piel) ocurre entre la tercera
y la quinta semana de gestacion. Este hecho coexiste temporalmente con la formacion y el cierre del

tubo neural.

Esta estrecha asociacion embriol6gica podria explicar la coexistencia de lesiones cutaneas, muchas
veces de aspecto inocente, con malformaciones del SNC que pueden conllevar la aparicién de secuelas

neurolégicas.

Se han asociado mdltiples tipos de lesiones cutdneas que se agrupan en diferentes categorias (lesiones
deprimidas, lesiones discromicas, neoplasias, polipoides, nédulos subcutédneos, lesiones vasculares) a

disrafismo espinal cerrado. (Tabla I).

La anomalia mas frecuentemente descrita es el lipoma subcutédneo. La mayoria de ellas se encuentran
localizadas en la linea media o cerca, en la regién lumbosacra, aunque su existencia en las regiones

dorsal y cervical también puede indicar malformaciones.

El porcentaje de casos de disrafismo con lesiones cutdneas es variable segun los diferentes estudios.
Tovafogi et al®, en 1978, revisaron 200 casos de DEC recogidos en la bibliografia desde 1940. El 51%
tenia alteraciones cutaneas asociadas y en el 10,5% de los casos no existian alteraciones neurolégicas
a la exploracion en el momento del diagnoéstico, siendo las lesiones cutaneas el Unico dato clinico
marcador de la malformacién neurolégica. En otros estudios, la incidencia oscila entre el 71 y el 100%

de los casos.

En el trabajo prospectivo de Gibson et al*®, en el cual se realizé una ecografia técnica fiable y no
invasiva para el estudio de la médula espinal en neonatos'®. A todos los recién nacidos con lesiones
cutaneas en la linea media susceptibles de ser marcadores de disrafismo espinal cerrado, se encontrd

que en el 92,6% de los casos ésta fue normal.
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ESQUEMA |
SIGNOS CUTANEOS ASOCIADOS A DISRAFISMO ESPINAL CERRADO

Lesiones Deprimidas
e Aplasia cutis congénita
e Hoyuelos
e Seno dérmico

Lesiones Dérmicas
e Cicatriz congénita
Nevus del tejido conectivo
Hamartoma
Piel hipertrofica
Neurofibroma

Lesiones Discrémicas
e Hiperpigmentacion
e Hipopigmentacién

Lesiones pilosas
e Hipertricosis

Neoplasias (Benignas o Malignas)
e Ependimoma
Hamartoma
Neurofibroma
Nevus pigmentarios
Teratoma

Lesiones polipoides
e Acrocordones
e Pseudocolas
e Colas verdaderas

Nodulos subcutaneos
e Lipoma
e Nerviosos: ependimoma, neurofibroma

Lesiones vasculares
e Hemangioma
e Telangiectasias
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Lipomas
Los lipomas congénitos pueden localizarse en la dermis, en el interior del canal espinal, o a veces

penetrar desde la dermis al canal intraespinal a través de un defecto vertebral. Cuando tienen un
componente dérmico se manifiestan como una masa subcutanea blanda, en o cerca de la linea media;
si se localizan en una zona baja causan una asimetria del pliegue interglateo. Es causa frecuente de
médula anclada.

Su diagndéstico diferencial es con el lipomeningocele, que fluctia a la palpacién. Histologicamente,
pueden ser grupos de adipocitos maduros separados por tractos de colageno o, en algunos casos,
pueden permanecer dispersos en su interior restos de tejidos de origen ectodérmico, mesodérmico o
endodérmico, con lo que deberian ser considerados teratomas simples o complejos?.

Existen dos hipétesis para explicar su origen. La mas clésica atribuye su origen a una disfuncién
prematura entre el ectodermo y el neuroectodermo, con lo que el espacio se rellenaria de tejido de
origen mesodérmico. Otros autores?® lo atribuyen a la persistencia y la diferenciacion de las células

pluripotenciales embrionarias.

Hipertricosis
Una hipertricosis acentuada es muy indicativa de un defecto espinal subyacente. Un ligero aumento

del vello lumbosacro puede ser un hallazgo normal. En general, se acepta que cuanto mas cefalica sea
su posicion, mayor es la probabilidad de la asociacién a disrafismo. Se asocia especialmente con la

diastematomielia®.

Hemangiomas
Hay numerosos casos descritos sobre la asociacion entre angiomas lumbosacros y malformaciones

nerviosas. Generalmente, suelen ser de gran tamafo (mayores de 4 cm) y sobrepasar la linea media.
Es frecuente que presenten ulceracion y hemorragia, o que pospone el tratamiento del defecto
neurolégico.

Se pueden asociar con otros estigmas cutaneos de disrafismo, con lo cual la probabilidad de disrafismo

espinal cerrado es mayor?’.

Mancha mongdlica

Metzker et al estudiaron 25 casos de nifios con manchas mongolicas en el sacro. Llegaron a
la conclusion de que esta lesion es muy comin y que no precisaba mas exploraciones,

aungue encontraron un caso de meningocele.
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Telangiectasias

Se han descrito como lesiones cutaneas asociadas al disrafismo espinal oculto, pero es dificil saber si

eran realmente telangiectasias o angiomas que habian involucionado en muchos de los casos.

Aplasia cutis
Consiste en una ausencia congénita de piel. Se observa méas frecuentemente en el cuero cabelludo.

Pero existen casos descritos en la zona lumbosacra asociados con el disrafismo espinal cerrado.

Hoyuelo vy Seno Dérmico

30
Se encuentran entre los marcadores mas bien establecidos de disrafismo espinal cerrado

Cuando son profundos corresponden realmente a senos dérmicos. Los senos dérmicos
espinales congénitos son raros y se cree que se deben al fallo en la separacion del
neuroectodermo del ectodermo epitelial durante la neurulacion. Pueden conectar la piel con el
canal espinal. En cualquier punto de su recorrido puede existir un quiste (dermoide o
epidérmico). Estos quistes pueden inflamarse, romperse o sobreinfectarse produciendo una
meningitis. Por ello, la linea media debe ser explorada minuciosamente en casos de
meningitis infantil de repeticion o producida por gérmenes atipicos. Los hoyuelos y senos
dérmicos son lesiones relativamente frecuentes. En general, se acepta que los localizados
en la zona lumbosacra son los que conllevan mayor peligro de asociarse con un disrafismo
espinal oculto, mientras que los localizados en un area inferior (pliegues intergliteos) no
suelen asociarse con el disrafismo espinal cerrado.

Acrocordones, colas y pseudocolas

Los acrocordones son tumores pediculados, del color de la piel normal y blanda. Las colas y
pseudocolas son crecimientos anémalos de tejido caudal, con una clinica similar y muchas
veces soOlo con el estudio histolégico es posible distinguirlas. También se han asociado con el
disrafismo espinal cerrado, aunque con menor frecuencia que las lesiones descritas

anteriormente.
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Manejo de los pacientes con lesiones cutaneas sospechosas

Debemos recordar que no todas las lesiones cutaneas localizadas en la linea media tienen el mismo

riesgo de asociarse con un disrafismo espinal cerrado30. Existen lesiones de bajo y alto riesgo (Tabla
).
ESQUEMA II
LESIONES CUTANEAS Y RIESGO DE DISRAFISMO ESPINAL CERRADO
ALTO RIESGO BAJO RIESGO

Hipertricosis
Hoyuelos Telangiectasias
Acrocordones Malformacién capilar

Colas y Pseudocolas Hiperpigmentacion

Aplasia Cutis Nevus melanociticos

Quistes y Senos Dermoides Teratomas
Lipomas

Hemangiomas

Debemos evaluar las lesiones en el contexto de una anamnesis y una exploracion completas. La
historia debe recoger los antecedentes familiares de disrafismo espinal, asi como los antecedentes
personales de meningitis, infecciones urinarias de repeticion e incontinencia urinaria. No debemos

olvidar indagar, en el caso de que sea posible, sobre la existencia de debilidad y/o dolor en los

miembros.

La exploracion debe ser minuciosa, con especial atencion sobre la presencia de asimetria en las
extremidades, el tono y los reflejos osteotendinosos. También deben explorarse las regiones anogenital

y urogenital para la deteccion de posibles malformaciones asociadas.

Por dltimo, en las lesiones con alto indice de sospecha de DEC, o en el caso de otras lesiones con una
exploracion anormal, debemos solicitar técnicas de imagen para la deteccion de la anormalidad del

SNC.
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Se acepta actualmente que la mejor técnica para la visualizacion de partes blandas es la resonancia
magnética (RM). Ademas, permite distinguir bien los elementos intravertebrales de los
extravertebrales. En el caso de nifios menores de 6 meses, la técnica a solicitar es una ecografia, ya
qgue los arcos vertebrales no se han osificado completamente y es posible visualizar el interior del
canal espinal. En el caso de que resultara anOmala, se precisaria la realizacion de una RM. La
tomografia computarizada (TC) so6lo supera a la RM para el estudio de los defectos 6seos y el

estudio mielografico, y las radiografias convencionales han quedado obsoletas.
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lll. OBJETIVOS

3.1. Objetivo General
3.1.1. Determinar la incidencia de disrafia espinal cerrada, en nifios menores de 4 meses
con estigmas cutaneos que consulten al departamento de Radiologia e imagenes
Diagndsticas del Hospital general San Juan de Dios, en el periodo de enero a diciembre de
2014.

3.2. Objetivos Especificos
3.2.1. Determinar la variedad de estigmas cutdneos que se presentan y la asociacion a
disrafismo espinal cerrado.

3.2.2. Conocer los tipos de disrafismo espinal cerrado que con frecuencia se presenten.

3.2.3. Determinar la presencia de disrafismo espinal cerrado en pacientes con sindromes
genéticos.

3.2.4. Establecer factores de riesgo presentes en la poblacion a estudio.
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IV. MATERIAL Y METODOS

4.1. Tipo y disefio de la investigacion Descriptivo Transversal

4.2. Unidad primaria de muestreo. Pacientes menores de 4 meses con estigmas cutaneos

referidos a Radiologia.

4.3. Unidad de andlisis. Resultados de Radiologia y datos epidemiol6gicos en la boleta

de recoleccion de datos.

4.4. Unidad de Informacion. Informes de Radiologia y boleta de recoleccion de datos, con
informacién proporcionada por la poblacion a estudio.

4.5. Poblacién y muestra
4.5.1. Poblacién o universo. El total de personas menores de 4 meses que en el 2014
fueron referidos al Departamento de Radiologia e Imagenes Diagnoésticas, para
realizacion de Ultrasonido de medula y que presentaron estigmas cutaneos.
4.5.2. Muestra. No se tom6 muestra debido a que en el estudio se incluy6 a todos los
pacientes menores de 4 meses que en el 2014 fueron referidos al Departamento
de Radiologia e Imagenes Diagnésticas, para realizacién de Ultrasonido de medula y

gue presentaron estigmas cutaneos.

4.6. Seleccién de los sujetos de estudio
4.6.1. Criterios de inclusion.

e Pacientes menores de 4 meses de edad que presentaron estigmas cutaneos y
fueron referidos por el area de Neurocirugia y neonatologia pediatrica para
realizacion de ultrasonido medular.

4.6.2. Criterios de exclusién
= Pacientes mayores de 4 meses.
= Pacientes con disrafismo espinal abierto.

= Pacientes que no presentaron estigmas cutaneos.

27



4.7. Definicion y Operacionalizacion de variables

DEFINICION ) TIPO DE ESCALA DE
VARIABLE DEFINICION OPERACIONAL ) INSTRUMENTO
CONCEPTUAL VARIABLE MEDICION
Es el nimero de Dato que se obtuvo de la
casos nuevos de boleta de recoleccién de datos
una enfermedad en INCIDENCIA= (No. de casos »
. . y y o ) Boleta de recoleccion
Incidencia una poblacién nuevos/total de la poblacion Cuantitativa Nominal de dat
e datos
determinada y en un evaluada) en un periodo de
periodo determinado tiempo.
Dato que se obtuvé a partir
de la boleta de recoleccion de
datos
Alto Riesgo:
Hipertricosis
Hoyuelos
Lesion cutanea da
Acrocordones
la sospecha clinica
P Colas y Pseudocolas
del defecto, el cual . .
) Aplasia Cutis o
) puede estar ubicado ) Cualitativa y
Estigmas ) Quistes y Senos o . Boleta de recoleccion
) en cualquier parte . Policotémica Nominal
cutaneos 5 Dermoides de datos.
de la extension de la )
Lipoma

columna

Hemangioma

Bajo Riesgo
Telangiectasias
Malformacién capilar
Hiperpigmentacion
Nevus melanocitico

Teratoma
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http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad

Disrafismo
Espinal

Cerrado

Serie de defectos en
la fusion del tubo
neural con
deformidades
meningeas y
vertebrales, que se
encuentran
cubiertas por piel

integra.

Dato que se obtuvo de la
boleta de recoleccion de datos:
Masa subcutanea

Lumbosacra
. Lipomielomeningocele
. Lipomielosquisis
. Mielocistocele terminal
. Meningocele

Cervical

. Mielocistocele cervical
. Mielomeningocele cervical

. Meningocele

Sin Masa Subcutanea
Estados disraficos simples

e  Espina bifida

e  Lipoma intradural o
intramedular

. Lipoma del filum terminale

e  Engrosamiento del filum
terminale

e  Ventriculo terminal
persistente

e  Medula anormalmente
larga

. Medula anclada

Estados disraficos complejos

e  Fistula entérica dorsal

. Quistes neuroentéricos

. Diastematomielia

e  Diplomielia

e  Senos Dérmicos

e  Sindrome de regresion
caudal

e Disgenesia espinal

segmentaria

Cualitativa

Policotémica

Nominal

Boleta de recoleccion
de

datos
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Del latin
"sexus". Existencia

de diferencias

Dato que se obtuvd de la boleta

de recoleccién de datos :

morfoldgicas en los Cualitativa Boleta de
Sexo individuos de una . Ordinal
) ) . Masculino L »
especie asociados a ) Dicotomica recoleccion de datos
. e  Femenino
la reproduccion
sexual.
] ] Datos que se obtuvo de la boleta
Tiempo transcurrido .
de recoleccion de datos:
a partir del
o . <1mes ”
nacimiento de un o Boleta de recoleccion
Edad o e 1-2meses Cuantitativa Intervalo
individuo. de datos
. 2 - 3meses
. 3 - 4 meses
Es toda
circunstancia o
situacion que Dato que se obtuvé de la
aumenta las boleta de recoleccion de datos:
probabilidades de e  Consumo previo de &cido y
Factores de . o Boleta de recoleccion
. una persona de félico Cuantitativa Intervalo
riesgo de datos
contraer una . Prematurez
enfermedad o e  Control prenatal.
cualquier otro
problema de salud.
Conjunto de signos
y sintomas que
aparecen con una Dato que se obtuvo de la
Sindromes regularidad boleta de recoleccién de datos: o ) Boleta de recoleccion
o Cualitativo Nominal
Genéticos. razonable de datos

determinado por los

genes y la herencia.
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4.8. Técnicas, procedimientos e instrumentos a utilizar en la recoleccién de datos.

4.8.1.

4.8.2.

Técnicas

Se realizaron entrevistas personales para llenar las encuestas, las cuales
estuvieron identificadas con el numero de historia clinica. Se realizé el
ultrasonido de la medula con el cual se hizo el diagnéstico de disrafismo espinal

cerrado.

Procedimientos

A las madres de los pacientes citados se les dio la informacién necesaria para
participar en el estudio. A los que aceptaron participar, se les proporciono el
documento del consentimiento informado (anexo No. 1).

Se les realizo la entrevista para obtener la informacion necesaria para llenar la
boleta de recoleccion de datos (anexo No. 2).

Paciente se coloc6 en decubito prono en ambiente térmico adecuado y gel
tibio, utilizando sabana tibia, rodillo, ultrasonido de alta resolucion con
transductor plano multifrecuencia de 7-12MHZ y guantes descartables/estériles.
Se realiz6 inspeccion fisica para corroborar defecto o estigmas cutaneos en la
linea media por lo que fueron referidos. Se verificé las condiciones del paciente
y del equipo, previo a iniciar estudio sonografico. Se colocé a paciente sobre
rodillo en é&rea abdominal en decubito prono. Se realiz6 barrido longitudinal y
axial en linea media a lo largo de las apdfisis espinosas. Desde area dorsal hasta
area sacro-coccigea con cortes longitudinales y axiales, obteniendo imagen de
medula dorsal, cono, filum terminale, cauda equina y saco tecal. Se adquirieron

imagenes a continuacién (Anexo No. 3):

1. A nivel de medula en area dorsal en corte longitudinal y axial.

2. Cono medular tomando como guia la 122 costilla relacionada a d-12 (cono medular no debe

exceder 12)

3. Cauda equina y filum terminale, en corte longitudinal y axial, evaluando que se mueva

libremente.

Evaluar si existen lesiones, engrosamientos radiales o del filum, quistes, desplazamiento y

nivel de anclaje.

Evaluar totalidad del sacro y coxis.
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Los datos epidemiologicos de la encuesta y los resultados de laboratorio se

introdujeron en una base de datos en Epi-Info 2000, versiéon 6 (CDC, E.E.U.U),

para su tabulacion, procesamiento y analisis.

4.8.3. Instrumentos

. Consentimiento informado (anexo No.1)

o Boleta de recoleccion de datos (anexo No. 2)

Este instrumento consta de una hoja tamafio carta. En la boleta se
encuentran impresos los datos generales de la Universidad de San Carlos
de Guatemala y el Hospital General San Juan de Dios, asi como los logos
de la Escuela de Estudios de Postgrado y del Departamento de Radiologia
e Imagenes Diagnésticas representativos de dichas instituciones. Sigue el
titulo de la tesis.

A continuacion en el lado derecho, se encuentra el cédigo personal de cada
participante. El contenido de la boleta esta organizado de la siguiente forma,
en tres secciones. La primera constdé de datos generales y factores de
riesgo. La segunda correspondi6 a la localizacion y tipo de estigma cutaneo
presentado en el paciente. La tercera correspondié a las caracteristicas
Ultrasonogréficas.

° Informe de radiologia (anexo No. 3)
o Base de datos en Programa Epinfo 2000, version 6 (CDC, E.E.U.U)

4.9. Plan de procesamiento y analisis de datos

4.9.1. Plan de procesamiento

A partir de la boleta de recoleccion de datos que se tomaron, se realiz6 una

tabulacion manual, para luego colocar los datos en una hoja de calculo del

programa Excel 2013.

Listado de cuadros

Poblacion por sexo y rango de edad.

Incidencia de disrafismo espinal cerrado en pacientes que
presentaron estigmas cutaneos.

Factores de riesgo.

Sindromes genéticos asociados.
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4.9.2.

4.9.3.

Variedad de estigmas cutaneos que se presentaron.

Tipos de disrafismo espinal cerrado que con frecuencia se presentaron.

Listado de gréficos

Plan de Andlisis

El

andlisis descriptivo se hizo mediante medidas de tendencia central,

proporciones y se calculara por medio de Epi-Info 2000, versién 6 (CDC, E.E.U.U).

Alcances y limites de la investigacion

Alcances

Con este estudio se quizo demostrar la incidencia de disrafismo espinal
cerrado en pacientes que presentaron estigmas cutdneos y se establecié

protocolo de ultrasonido medular como método diagndstico de tamizaje.

El alcance geogréfico del estudio se centré en el area metropolitana, en la
cual se encuentra el HGSJDD. Con el estudio se determind la
incidencia del disrafismo espinal cerrado en pacientes que presentaron
estigmas cutdneos, la variedad de estigmas cutaneos que se
presentaron, tipos de disrafismo espinal cerrado que con frecuencia se
presentaron, sindromes genéticos asociados, asi como también factores

de riesgo.

Limites

El estudio se realiz6 en el tiempo estipulado en el Hospital General San
Juan de Dios, siempre y cuando este continlo con su funcionamiento

normal.

Asimismo, entre las limitantes de este estudio se encuentran, los desastres
naturales que pudieron afectar las &reas de estudios. También, el estudio
se limit6 por huelgas realizadas por el personal de la institucion
participante asi como la falta de disponibilidad de equipo ecografico de
diagnostico sin alterar el protocolo de la metodologia para la obtencion de

datos.
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4.10.

4.11.

Aspectos éticos de la investigacion

En la presente investigacion se tomo6 en cuenta los tres principios éticos: respeto
por la persona, beneficencia y justicia; dichos principios guian la elaboracién
responsable de la investigacion y su aplicacién correcta ante la poblacién a estudiar.
El respeto a la persona se fundament6 en dos consideraciones éticas importantes,
la primera solicitando la previa autorizacién del consentimiento informado (anexo
No. 1), y la segunda proporcionando seguridad a las personas en cuanto a la
informacion obtenida, la cual fue de total confidencialidad. La beneficencia se
estableci6 al buscar el bienestar de los sujetos con el diagnéstico temprano y con
medidas de prevencién, para de esta manera mejorar la calidad de vida de los
pacientes estudiados; y la justicia se logré con el trato igualitario a todas las
personas, asi como el respeto a las conductas elegidas por los sujetos a
estudio. Los resultados se entregaron al médico de referencia y los resultados
positivos fueron referidos a los Departamentos de Neurocirugia Pediatrica y
Departamento de Pediatria. La investigacion no tuvo riesgo para el paciente
estudiado.

Como aspecto ético hacia la poblacion estudiada, se les solicité un consentimiento
informado (anexo No. 1), en donde autorizaron la utilizacién de la informacion y

toma de muestra para los resultados de nuestro estudio.

Recursos

4.11.1. Humanos:

e Investigadores: 2 Médicos Residentes lll de Maestria en Radiologia e Imagenes
Diagndsticas.

e Asesor: Dr. Edi Amilcar Rodriguez Pérez (Medico Radiélogo).

e Revisor: Dr. Eduardo Alfonso Montenegro Pellecer (Medico Radiélogo).

4.11.2. Fisicos:

e Instalaciones de Hospital General San Juan de Dios.
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4.11.3. Materiales:

Productos

Unidad de

medida

Cantidad

Precio

Fotocopias:

= Boleta de recolecciéon de datos

Unidad

200 Q0.20 Q40.00

= consentimiento informado.
Hojas 80gr Resma 2 Q80.00 Q160.00
Tinta de impresora Cartucho 4 Q200.00 Q800.00
Servicio de Internet Mes 2 Q250.00 Q500.00
Servicios de Libreria Q500.00
Servicios de Imprenta Q1,000.00
TOTAL Q3,000.00
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V. RESULTADOS

Cuadro No. 1
Distribucién de Pacientes por Sexo

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Ano 2014
Sexo F % Total
Masculino 34 38.20% 34
Femenino 55 61.80% 55
Total 89 100.00% 89
GraficaNo. 1

Distribucién de Pacientes por Sexo

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014

70.00%

61.80%

60.00%

50.00%

38.20%

40.00%

30.00%

20.00%

10.00%

0.00%
Masculino Femenino

Descripciéon Cuadro y Grafica No. 1: La distribucién por Sexo de los pacientes que consultaron
al Departamento de Radiologia del Hospital General San Juan de Dios, con Estigma Cutaneo y
menores de 4 Meses, para realizacién de Ultrasonido Medular, en busca de Disrafismo Espinal
Cerrado, en el periodo de 2014, se observé con més frecuencias pacientes del sexo femenino, con
un 61.80% de consultas.
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Cuadro No. 2
Distribucién de Pacientes por Grupo Etario

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014

Edad = % Total \
<1 mes 64 71.91% 64
1-2 meses 18 20.22% 18
2-3 meses 4 4.49% 4
3-4 meses 3 3.37% 3
Total 89 100.00% 89

Gréafica No. 2

Distribucién de Pacientes por Grupo Etario

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014
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30.00%

20.00% 20.22%
10.00%

0.00%
<lmes 1-2 meses 2-3 meses 3-4 meses

Descripciéon Cuadro y Grafica No.2: La distribucion por Edad de los pacientes que consultaron al
Departamento de Radiologia del Hospital General San Juan de Dios, con Estigma Cutaneo y
menores de 4 Meses, para realizacion de Ultrasonido Medular, en busca de Disrafismo Espinal
Cerrado, en el periodo de 2014, se observé que fueron referidos con méas frecuencia nifios

menores de 1 mes, con un 71.91% de las consultas.
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Cuadro No. 3
Distribucién de Pacientes por Condicién Perinatal

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afo 2014
Prematurez F % Total
Si 13 14.61% 13
No 76 85.39% 76
Total 89 100.00% 89
Grafica No. 3

Distribucién de Pacientes por Condicién Perinatal

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014

90.00% 85.39%

80.00%

70.00%

60.00%

50.00%

40.00%

30.00%

20.00% 14.61%

10.00% -
0.00%

Si No

Descripcion Cuadro y Grafica No.3: La distribucion por Condicion Perinatal, de los pacientes que
consultaron al Departamento de Radiologia del Hospital General San Juan de Dios, con Estigma
Cutaneo y menores de 4 Meses, para realizacién de Ultrasonido Medular, en busca de Disrafismo
Espinal Cerrado, en el periodo de 2014, se observé que consultaron con mas frecuencia nifios a

término, el cual fue mayor al 80% de las consultas.
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Cuadro No. 4
Distribucion de Pacientes en Relacién a Control Prenatal

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afo 2014
Control Prenatal F % Total
Si 9 10.11% 9
No 80 89.89% 80
Total 89 100.00% 89
Grafica No. 4

Distribucion de Pacientes en Relacién a Control Prenatal

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Ano 2014
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oo ]
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Descripcién Cuadro y Grafica No.4: La Distribucion en Relacion a Control Prenatal, de los
pacientes que consultaron al Departamento de Radiologia del Hospital General San Juan de Dios,
con Estigma Cutaneo y menores de 4 Meses, para realizacion de Ultrasonido Medular, en busca
de Disrafismo Espinal Cerrado, en el periodo de 2014, se observé que consultaron con mas
frecuencia pacientes cuyas madres no llevaron control prenatal, el cual es de 89.89% de las

consultas.

39



Cuadro No.5 )
Distribucion de Pacientes en Relaciéon a Consumo de Acido Félico

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afo 2014
Acido Félico = % Total \
Si 22 24.72% 22
No 67 75.28% 67
Total 89 100.00% 89
GréaficaNo. 5

Distribucién de Pacientes en Relacion a Consumo de Acido Félico

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Ano 2014
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Descripciéon Cuadro y Grafica No.5: La distribucién en relacién de Consumo de Acido Folico, de
los pacientes que consultaron al Departamento de Radiologia del Hospital General San Juan de
Dios, con Estigma Cutaneo y menores de 4 Meses, para realizacion de Ultrasonido Medular, en
busca de Disrafismo Espinal Cerrado, en el periodo de 2014, se observé que consultaron con mas

frecuencia pacientes cuyas madres no consumieron &cido félico durante el embarazo, el cual es

75.28% de las consultas.
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Cuadro No. 6
Distribucién de Pacientes por Estigma cutaneo

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014
Estigma Cutaneo F % Total
Hipertricosis 11 12.36% 11
Hoyuelo 63 70.79% 63
Acrocordones 0 0.00% 0
Colas (Pseudo) 2 2.25% 2
Alto Riesgo Aplasia Cutis 0 0.00% 0
Quistes/Seno Dérmico 2 2.25% 2
Lipoma 10 11.24% 10
Hemangioma 0 0.00% 0

98.88%

Telangiectasia 0 0.00% 0

Malformacién Capilar 0 0.00% 0

A Hiperpigmentacion 0 0.00% 0
Bajo Riesgo Nevus Melanocitico 0 0.00% 0
Teratoma 1 1.12% 1

. Jota_____________ | 8 10000% 89

Grafica No. 6

Distribucién de Pacientes por Estigma cutaneo Segun
Riesgo de Asociacién con Disrafismo Espinal Cerrado

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014
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Gréfica No.7
Distribucién de Pacientes por Estigma cutaneo Segun
Riesgo de Asociacién con Disrafismo Espinal Cerrado

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014
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= Hoyuelo
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= Quistes/Seno Dermico

Lipoma

72%

Descripcién Cuadro 6 y Gréfica No.6 - 7: La Distribucion de Estigmas Cutaneos mas Frecuente y
su asociacién a disrafismo espinal cerrado, de los pacientes que consultaron al Departamento de
Radiologia del Hospital General San Juan de Dios, con Estigma Cutaneo y menores de 4 Meses,
para realizacién de Ultrasonido Medular, en busca de Disrafismo Espinal Cerrado, en el periodo de
2014, se observé que consultaron con mas frecuencia pacientes con estigmas cutaneos de alto
riesgo con un 98.88%, de los cuales el mas frecuente fue hoyuelo con un 72% seguido por

pacientes que presentaban hipertricosis (13%) y lipoma (11%).
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Cuadro No. 7
Distribucién de Pacientes por Hallazgo Ultrasonograficos

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos

Afio 2014

Hallazgo Ultrasonografico F % Total \

NORMAL 69 77.53% 69

Lipomielomeningocele 12 13.48% 12

Lipomielosquisis 0 0.00% 0

Lumbosacra Mielocistocele Terminal 0 0.00% 0

Meningocele 0 0.00% 0

Masa Subtotal 81 91.01% 81

Subcutanea Mielocistocele Cervical 0 0.00% 0

. Mielomeningocele Cervical 0 0.00% 0

Cervical _
Meningocele O 0.00% O
Subtotal 0.00%

__

Espina Bifida 0 0.00% 0

Lipoma Intradural/Intramedular 0 0.00% 0

Lipoma del Filum Terminal 3 3.37% 3

Engrosamiento del Filum

Disrafia Simple ’ Terminal 0 0.00% 0

Ventriculo Terminal Persistente 4 4.49% 4

Medula Anormalmente Larga 0 0.00% 0

Medula Anclada 0 0.00% 0

Sin Masa Subtotal 7 7.87% 7

Subcutanea Fistula Entérica Dorsal 0 0.00% 0

Quiste Neuroentérico 0 0.00% 0

Diastematomielia 1 1.12% 1

Disrafia Diplomielia 0 0.00% 0

Compleja Senos Dérmico 0 0.00% 0

Sindrome de Regresion Caudal 0 0.00% 0

Disgenesia Espinal Segmentaria 0 0.00% 0

Subtotal 1 1.12% 1
| suptota | 8 | 899% 8
C Toal |8 | 10000% 8 _

43



Grafica No. 8
Distribucién de Pacientes por Hallazgo Ultrasonograficos

Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos
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Grafica No. 9
Distribucién de Pacientes por Hallazgo Ultrasonograficos
Segun la Presencia de Masa Subcutanea
Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos
Afo 2014

70.00%
60.00%

Masa Subcutanea Sin Masa Subcutanea

60.00%

50.00%

40.00%

40.00%

30.00%

20.00%

10.00%

0.00%

44




Grafica No. 10
Distribucién de Pacientes por Hallazgo Ultrasonograficos
Segun la Presencia de Masa Subcutanea
Incidencia De Disrafismo Espinal Cerrado En Nifios
Menores De 4 Meses Con Estigmas Cutaneos
Afo 2014

13%

37% . . .
= Lipoma Filum Terminal

= Ventriculo Terminal
Persistente
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Descripcién Cuadro 7 y Graficas No. 8 — 10: En relacion a la distribucion de los Hallazgos
Ultrasonogréfico, de los pacientes que consultaron al Departamento de Radiologia del Hospital
General San Juan de Dios, con Estigma Cutdneo y menores de 4 Meses, para realizacion de
Ultrasonido Medular, en busca de Disrafismo Espinal Cerrado, en el periodo de 2014, se observé
que un 77.53% de los pacientes presentaron un resultado dentro de la normalidad, es decir que
fueron negativos para disrafia espinal cerrada.

Del 22.47% restante de resultados positivos para disrafismo espinal cerrado se observé que un
60% de ellos presentaron masa subcutdnea, dicho hallazgo en su totalidad se asoci6 a
Lipomielomeningocele, medula anclada y ectasia dural como un conjunto patologico.

Del 40% de pacientes sin masa subcutanea, en la mitad de los casos se encontré ventriculo
terminal persistente (quiste ependimario), un 37% correspondio6 a lipoma del filum terminal y el 13%

restante a Diastematomielia.
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VI. DISCUSION Y ANALISIS

Se incluyeron un total de 89 pacientes en el estudio, los cuales cumplieron los criterios de
inclusién, a dichos pacientes se les realizé ultrasonido medular para evaluacion asociacion de
estigmas cutaneos con hallazgo ultrasonograficos de disrafismo espinal cerrado en el
Departamento de Radiologia e Imagenes Diagnosticas del Hospital General San Juan de Dios

durante el periodo del afio 2014.

De los 89 pacientes evaluados se observé con mas frecuencia pacientes del sexo femenino con
un 61.80% de las consultas (Cuadro No. 1 y Grafica No. 1). El grupo etario predominante durante
el estudio fueron pacientes menores de 1 mes con un 71.91% de las consultas (Cuadro No. 2 y
Gréfica No. 2).

En cuanto a factores de riesgo asociados (Prematurez, Consumo de Acido Folico y Control
Prenatal) se observé que 14.61% de los pacientes fueron prematuros (Cuadro No. 3 y Gréfica No.
3), el 89.89% no llevaron control prenatal (Cuadro No. 4 y Grafica No. 4) y el 75.28% no consumio
acido folico durante el embarazo (Cuadro No. 5y Gréfica No. 5). Dichos hallazgos nos permiten
inferir que la falta de control prenatal y el no consumo de &cido félico se presentaron en un alto
porcentaje en nuestra poblacion a estudio. Mientras que la prematurez no fue un factor de riesgo

predominante.

Los estigmas cutaneos se dividieron en dos grupos: Alto Riesgo y Bajo Riesgo. Se observo que el
98.88% de pacientes evaluados presentaban estigmas cutaneos de alto riesgo y Unicamente un
paciente con estigma cutaneo de bajo riesgo (1.12%) que corresponde a paciente con presencia
de teratoma (Cuadro No. 6 y Grafica No. 6). De los pacientes con estigma cutaneo de alto riesgo
se presentd un 72% con hoyuelo, 13% con hipertricosis y 11% con lipoma (Cuadro No. 6 y Gréfica
No. 7).

De la poblacion a estudio se evidencio que a pesar de existir estigmas cutdneos, en su mayoria
de alto riesgo, y con factores de riesgos presentes; el 77.53% presentaron hallazgos
ultrasonograficos dentro de la normalidad (Cuadro No. 7 y Gréafica No. 8). Del 22.47% restante,
qgue corresponde a hallazgos ultrasonograficos positivos para disrafia espinal cerrada. De los
cuales el 60% presentaron masa subcutanea, dicho hallazgo en su totalidad se asoci6 a
Lipomielomeningocele, medula anclada y ectasia dural como un conjunto patolégico (Cuadro No.

7 y Grafica No. 9). Del 40% de pacientes sin masa subcuténea, la mitad de ellos presentaron
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ventriculo terminal persistente (quiste ependimario), 37% con lipoma del filum terminal y 13% con
Diastematomielia (Cuadro No. 7 y Gréfica No. 9 - 10).

Dado que la totalidad de pacientes con masa subcutanea evidenciada con ultrasonido medular se
asocio a disrafismo espinal cerrado tipo Lipomielomeningocele, podemos inferir que los pacientes
con estigma cutdneo de tipo lipoma tienen una alta asociacion a disrafismo espinal oculto. La
totalidad de pacientes con Lipomielomeningocele se presentan como un conjunto patoldgico ya
gue se asocia ademas a medula anclada y ectasia dural. A pesar de que el estigma cutdneo mas
frecuente es el hoyuelo (70.79%) no se asocié a disrafismo espinal oculto. Sin embargo es
importante la realizacion de tamizaje en pacientes menores de 4 meses con presencia de estigma
cutaneo (tanto de alto como bajo riesgo) ya que se evidencio que a pesar de no presentar masa
subcutanea se evidencio la presencia de ventriculo terminal persistente, lipoma de filum terminal
y Diastematomielia.

Los factores genéticos asociados fueron escasos. Entre ellos encontramos una paciente con
presencia de microcefalia (con hallazgos ultrasonogréficos dentro de la normalidad); una paciente
con trisomia 21 (con hallazgo ultrasonogréafico de lipoma de filum terminal); asi como un paciente
con presencia de fetus in fetu (con hallazgo ultrasonografico de Lipomielomeningocele asociado a
medula anclada y ectasia dural).
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6.1. CONCLUSIONES

6.1.1. La incidencia de disrafismo espinal cerrado diagnosticado por imagenes de ultrasonido
diagndéstico en pacientes que presentaron estigmas cutaneos es de 22.47%. De los cuales
el 60% presentaron masa subcutanea, este hallazgo en su totalidad se asoci6 a
Lipomielomeningocele, medula anclada y ectasia dural como un conjunto patoldgico. Del
40% sin masa subcutanea, la mitad de los casos se encontré ventriculo terminal persistente

(quiste ependimario), lipoma del filum terminal (37%) y Diastematomielia (13%).

6.1.2. Los estigmas cutaneos de alto riesgo (98.88%) que se presentaron en nuestro estudio
fueron hoyuelo (72%), hipertricosis (13%) y lipoma (11%). Los estigmas cutaneos de bajo

riesgo (1.12%) que se presentaron correspondieron a un paciente con teratoma.

6.1.3. Los factores de riesgo que se presentaron en la poblacion a estudio, mostraron que
89.89% no llevaron control prenatal, un 75.28% no consumia &cido félico y el 14.61%

fueron prematuros.

6.1.4. Los pacientes con factores genéticos presentes en la poblacién a estudio fueron
escasos. Entre ellos encontramos una paciente con presencia de microcefalia (con
hallazgos ultrasonograficos dentro de la normalidad); una paciente con trisomia 21 (con
hallazgo ultrasonogréfico de lipoma de filum terminal); asi como un paciente con presencia
de fetus in fetu (con hallazgo ultrasonografico de Lipomielomeningocele asociado a medula

anclada y ectasia dural).
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6.2. RECOMENDACIONES

6.2.1. Realizar tamizaje a través de ultrasonido de canal medular en pacientes que
presenten estigmas cutaneos (principalmente estigmas de alto riesgo) para establecer
diagnosticos de disrafia espinal cerrada, dado la alta disponibilidad, facil acceso y bajo

costo del ultrasonido frente a otras modalidades diagndésticas.

6.2.2. Los pacientes que sean evaluados a través de la modalidad de ultrasonido de canal
medular deben tener menos de 4 meses de edad, dado que la ventana acustica es la
adecuada para evaluacién de disrafia espinal oculta durante este periodo. Luego de los

cuatro meses la modalidad diagnostica mas adecuada es la resonancia magnética.

6.2.3. Debe reforzarse en los Programas de Salud Reproductiva del Ministerio de Salud
Publica y Asistencia Social, que las pacientes embarazadas acudan a sus controles
prenatales y consuman 4cido fdlico, de preferencia en etapas tempranas, ya que la
ausencia de estos constituye un factor de riesgo significativo para la incidencia de

malformaciones neurales en general.

6.2.4. Capacitar a Residentes de Radiologia, durante rotacion en Areas de Ultrasonido y
Radiologia Pediatrica, tanto en la realizacion, interpretacion y control de calidad del estudio

de ecografia de canal medular para garantizar un adecuado y oportuno diagnéstico.
6.2.5. Es de vital importancia dar a conocer a los Residentes de Pediatria acerca de la

variedad de estigmas cutaneos, tanto de alto como de bajo riesgo, para su oportuna

evaluacion y referencia, en busca de disrafismo espinal cerrado.
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VIII. ANEXOS

Anexo No. 1

Universidad de San Carlos de Guatemala

Escuela de Estudios de posgrado
Radiologia e imagenes Diagndsticas
Hospital general San Juan de Dios

CONSENTIMIENTO INFORMADO

Hoja informativa

Nosotros somos médicos residentes estudiantes de radiologia e imagenes diagnosticas del
Hospital General San Juan de Dios. Estamos investigando sobre incidencia de disrafismo
espinal cerrado, en nifios menores de 4 meses con estigmas cutaneos.

Le vamos a dar informacion e invitarlo a participar en nuestro estudio. Por favor, deténganos
si no entiende alguna palabra o concepto, segun le informamos, para darnos tiempo para
explicarle, y si tiene preguntas, puede hacérnoslas en el momento que desee.

Su participacién en esta investigacion es totalmente voluntaria, es decir, que usted
elige participar o no. Si elige participar el procedimiento que se llevara a cabo en su
persona es el siguiente:

1. Sele hardn unas preguntas en base a un documento de recoleccion de
informacion (boleta), la cual debera responder de manera individual, el médico
residente le aclarara su dudas, y le garantizamos la confidencialidad y
anonimidad de los datos que nos proporcionara. Solamente necesitamos de
cinco a diez minutos de su tiempo.

2. Se le realizara un estudio sonografico a su hijo/a, que consistes en la
visualizacién de la médula espinal a través de un transductor de ultrasonido, el
cual nos permite evaluar si existe alguna anomalia en la médula espinal de su
hijo/a. No es doloroso, no tiene efectos adversos, no va a estar expuesto a
radiacion.

3. Los resultados de los informes de Radiologia se le entregara al médico que lo
refirié al departamento de radiologia e imagenes diagndsticas. Si se encuentra
anomalia espinal cerrada, para el estudio, se le dara consejeria personal y sera
referido con el médico especialista Neurocirujano y Pediatra encargado de su
tratamiento.
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Consentimiento informado

He sido invitado (a) a participar en la investigacion “Incidencia de Disrafismo Espinal Cerrado,
en Nifios Menores de 4 Meses con Estigmas Cutaneos”. Entiendo que visualizaran la médula
espinal de mi hijo/a a través de un transductor de ultrasonido, el cual les permite evaluar si
existe alguna anomalia en la médula espinal mi hijo/a, me haran algunas preguntas que he de
responder honestamente. He sido informado (a) que no es doloroso, no tiene efectos adversos,
ni utilizaran radiacion en mi hijo/a. Es posible que haya beneficios para mi hijo/a si el resultado
de la prueba demuestra anomalia espinal cerrada, como lo es la prevencion y atencion
temprana a su salud. Se me ha proporcionado el nombre de un investigador que puede ser
facilmente contactado.

Nombre del participante:

Firma del participante:

Fecha:

He sido testigo (a) de la lectura exacta del documento de consentimiento para el potencial
participante y la persona ha tenido la oportunidad de hacer preguntas. Confirmo que la persona
ha dado consentimiento libremente.

Nombre del testigo:

Firmal del testigo:

Fecha:

Huella dactilar del paciente:

He leido con exactitud o he sido testigo de la lectura exacta del documento de consentimiento
informado para el potencial participante y la persona ha tenido la oportunidad de hacer
preguntas. Confirmo que la persona ha dado consentimiento libremente

Nombre del investigador:

Firma del investigador:

Fecha:

Ha sido proporcionada al participante una copia de este documento de consentimiento
informado.
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No. Historia Clinica,

Anexo No. 2

Universidad de San Carlos de Guatemala
Escuelade Estudios de posgrado
Radiologia e imagenes Diagndésticas

Hospital general San Juan de Dios

DISRAFISMO ESPINAL CERRADO

No. Paciente

Datos Generales

Nombre Servicio Referido
Fecha de Estudio / / Edad Recién Nacido
Prematuro No Prematuro Género:  Masculino Femenino
Control Prenatal:  Si No Acido Fdlico: Si No
Estigma Cutaneo (Signo): Marcar nivel de estigma cutaneo y el tipo
ALTO RIESGO BAJO RIESGO

Hipertricosis Telangiectasias
Hoyuelos Malformacion capilar
Acrocordones Hiperpigmentacién
Colas y Pseudocolas Nevus melanocitico
Aplasia Cutis Teratoma
Quistes y Senos Dermoides
Lipoma
Hemangioma

Hallazgos Ultrasonogréficos: Marcar el tipo de anomalia encontrada

MASA SUBCUTANEA

SIN MASA SUBCUTANEA

Lumbosacra
Lipomielomeningocele
Lipomielosquisis
Mielocistocele terminal

Estados disréaficos simples
Espina bifida

Lipoma intradural/intramedular
Lipoma del filum terminale

Mielocistocele cervical
Mielomeningocele cervical
Meningocele

Meningocele Engrosamiento del filum terminale
Ventriculo terminal persistente
Medula anormalmente larga*
Medula anclada

Cervical Estados disréaficos complejos

Fistula entérica dorsal

Quistes neuroentéricos
Diastematomielia

Diplomielia

Senos Dérmicos

Sindrome de regresion caudal
Disgenesia espinal segmentaria




Anexo No. 3
TECNICA ULTRASONOGRAFICA Y CORTES OBTENIDOS

MEDULA DORSAL — CORTE LONGITUDINAL
- - -0

DORSAL

MEDULA DORSO-LUMBAR — CORTE LONGITUDINAL




CONO MEDULAR — CORTE LONGITUDINAL

FILUM TERMINAL — CORTE LONGITUDINAL
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SACRO-COXIS — CORTE LONGITUDINAL

DORSO/LUMBAR (CONO MEDULAR) — CORTE AXIAL

LUMBAR
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LUMBAR (FILUM TERMINAL) — CORTE AXIAL
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Anexo No. 4

MODELO INFORME DE ULTRASONIDO DE CANAL MEDULAR

HOSPITAL GENERAL SAN JUAN DE DIOS
DEPARTAMENTO DE RADIOLOGIA
INFORMA ULTRASONIDO CANAL MEDULAR
PACIENTE:

EDAD:

NO. DE CARNE:

SERVICIO REFERENTE:

FECHA:

DR. TRATANTE
PRESENTE
ULTRASONIDO DE MEDULA

ANTECEDENTES:
Paciente de sexo, edad, antecedente clinico, consumo de acido félico, control prenatal, sindrome
asociado. Examen fisico, movimiento de las extremidades.

TECNICA:

Equipo de ultrasonido marca Philips, utilizando un transductor plano multifrecuencia, se realizan cortes
sagitales y axiales de canal espinal dorsal hasta area sacro-coxigea, obteniendo imagenes de medula
dorsal, lumbar, cono medular, filum terminal, cauda equina, y saco tecal.

HALLAZGOS:

Se evidencia la imagen sagital y transversal que muestra la cara posterior y anterior de la medula espinal
dorsal, de caracteristicas ecograficas normales, esta se sitlla mas anterior en el conducto vertebral que
la medula espinal distal. Inferiormente se aprecia ensanchamiento normal de la medula espinal lumbar.
El conducto ependimario se presenta como una linea ecdgena central esta no presenta
ensanchamiento. A nivel dorso-lumbar se presenta el cono medular hipoecogénico cuyo extremo se
afila gradualmente encontrandose este a nivel de L1-L2. Se evidencia las raices de la cauda equina
hiperecogénicas las cuales presentan movimiento libre dentro del canal espinal. El filum terminale se
aprecia hiperecogénico y se sitla posteriormente dentro del canal espinal este < 2mm. Las estructuras
sacro-coxigeas se aprecian de caracteristicas ecograficas normales sin evidencia de disrafismo o lesion
concomitante.

CONCLUSION: ULTRASONIDO MEDULAR ECOGRAFICAMENTE NORMAL.

DRA. INGRIS AMADO - DR. JOSUE CRUZ
RESIDENTES DE RADIOLOGIA
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Los autores conceden permiso para reproducir total o parcialmente y por cualquier medio la
tesis titulada, “Incidencia de Disrafismo Espinal Cerrado, en nifios menores de 4 meses con
Estigmas Cutaneos: Estudio observacional descriptivo transversal realizado en pacientes
menores de 4 meses evaluados por departamento de pediatria clinica, que presentaron
estigmas cutaneos al examen fisico y consultaron al Hospital General San Juan De Dios en el
Departamento de Radiologia e Imagenes Diagnosticas, en el periodo de Enero-Diciembre
2014”, para propositos de consulta académica. Sin embargo quedan reservados los derechos
de autor que confiere la ley, cuando sea cualquier otro motivo diferente al que se sefiala lo que

conduzca a su reproduccion o comercializacion total o parcial.



