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RESUMEN

Las anomalias congénitas pueden ser estructurales, funcionales o bioquimicas, representan una causa
importante de enfermedad y muerte mundial, independientemente de la etapa de deteccion. Se estima
que anualmente nacen cerca de 7.9 millones de nifios con defectos congénitos severos a nivel global;
de estos, aproximadamente 3.3 millones mueren antes de los cinco afios y alrededor de 3.2 millones
sobreviven con discapacidades permanentes. El impacto es grave en paises de ingresos bajos y medios,
donde se concentra mas del 90 % de los casos y de las muertes asociadas a estas condiciones. En el
ambito del diagndstico prenatal, el hallazgo de un linfangioma quistico debe considerarse un marcador
de aneuploidias, en el primer y segundo trimestre del embarazo. Los sindromes mas cominmente
asociados son: sindrome de Turner, trisomia 21, trisomia 18, trisomia 13 y el sindrome de Noonan.
Ademas, su coexistencia con malformaciones del sistema nervioso central, genitourinario o cardiaco
empeora el pronodstico y requiere un enfoque multidisciplinario para la evaluacion y manejo del
embarazo. Presentamos el caso de una paciente que acudié al Hospital General de Zona No. 20 La
Margarita en Puebla, donde se realiz6 diagnodstico prenatal de linfangioma quistico cervicodorsal en el
tercer trimestre, acompanado de hidrocefalia y probable sindrome de valvas posteriores, lo que
configura un sindrome polimalformativo de mal pronostico. Mediante de este reporte y una revision de
la literatura, se discuten las implicaciones clinicas, diagnosticas y pronosticas del linfangioma quistico
cervicodorsal, destacando la importancia del diagnéstico oportuno y la evaluacion integral fetal.

Palabras clave: diagnostico prenatal de malformaciones congénitas, linfangioma quistico
cervicodorsal, nevo melanocitico gigante, hidrocefalia comunicante, cardiomegalia
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Prenatal Diagnosis of Cervicodorsal Cystic Lymphangioma Associated
with Polymalformative Syndrome: Case Report and Literature Review

ABSTRACT

Congenital anomalies can be structural, functional, or biochemical, and they represent a major cause of
disease and mortality worldwide, regardless of the stage of detection. It is estimated that approximately
7.9 million children are born each year with severe congenital defects globally; among them, around
3.3 million die before the age of five, and approximately 3.2 million survive with permanent disabilities.
The impact is particularly severe in low- and middle-income countries, where over 90% of cases and
related deaths occur. In the context of prenatal diagnosis, the finding of a cystic lymphangioma should
be considered a marker of aneuploidy during the first and second trimesters of pregnancy. The
syndromes most commonly associated are Turner syndrome, trisomy 21, trisomy 18, trisomy 13, and
Noonan syndrome. Moreover, its coexistence with malformations of the central nervous, genitourinary,
or cardiac systems worsens the prognosis and requires a multidisciplinary approach for pregnancy
assessment and management. We present the case of a patient who attended the General Hospital of
Zone No. 20 La Margarita in Puebla, where a prenatal diagnosis of cervicodorsal cystic lymphangioma
was made in the third trimester, accompanied by hydrocephalus and probable posterior urethral valve
syndrome, constituting a polymalformative syndrome with poor prognosis. Through this case report
and a review of the literature, we discuss the clinical, diagnostic, and prognostic implications of
cervicodorsal cystic lymphangioma, highlighting the importance of timely diagnosis and

comprehensive fetal evaluation.
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INTRODUCCION

Los defectos congénitos comprenden anomalias estructurales, funcionales o bioquimicas presentes al
nacimiento, independientemente de su deteccion inmediata. Representan una causa importante de
morbimortalidad neonatal, con mayor impacto en paises de ingresos bajos y medios (1).

Los Defectos congénitos se clasifican en aislados o Unicos, y en defectos multiples. Los defectos
aislados pueden o no estar asociados a una base genética, y su denominacion permite identificar
distintos mecanismos etiologicos posibles, como malformaciones, disrupciones, deformaciones y
displasias. Por su parte, los defectos multiples pueden presentarse bajo la forma de secuencias,
sindromes o asociaciones (28).

Segtin la definicion de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), el diagnostico prenatal abarca todas
las estrategias diagnosticas dirigidas a identificar, durante la gestacion, la presencia de un defecto
congénito. Estas anomalias pueden ser internas o externas, de origen familiar o esporadico, hereditarias
0 no, y presentarse de forma aislada o en combinacion con otros defectos (28).

Aproximadamente el 2 % de los nacimientos de hijos de padres clinicamente sanos y con embarazos
sin complicaciones presentan algun tipo de defecto congénito. El resto de los casos se asocian a
embarazos considerados de alto riesgo genético, los cuales pueden involucrar alteraciones
cromosOmicas, enfermedades mendelianas, trastornos multifactoriales resultado de interacciones
complejas entre factores genéticos y ambientales, o exposicion a agentes teratogénicos. Asimismo, otras
complicaciones reproductivas, como la infertilidad, el aborto espontaneo, la muerte fetal o neonatal,
pueden tener una base genética. Se calcula que, a nivel mundial, a pesar de los avances en el diagndstico
prenatal, alrededor de ocho millones de nifios nacen cada afio con malformaciones congénitas de
gravedad, y aproximadamente 303 000 de ellos fallecen durante las primeras cuatro semanas de vida
27).

En América Latina, los defectos congénitos representan una causa significativa de mortalidad infantil,
ubicandose entre la segunda y quinta causa de muerte en menores de un afio. Su contribucién a la
mortalidad infantil total varia ampliamente entre los paises, oscilando entre el 2 % y el 27 % (27).

Las malformaciones congénitas, son alteraciones estructurales o funcionales que se desarrollan durante

la vida intrauterina.




Estas pueden ser detectadas durante el embarazo, al momento del nacimiento o incluso en etapas mas
avanzadas de la vida. Se calcula que representan la segunda causa de mortalidad en nifios menores de
28 dias y en menores de cinco afios en América (24).

Reporte de caso

Datos maternos y antecedentes obstétricos

Se presenta el caso de una paciente femenina de 31 afios referida al servicio de Perinatologia del
Hospital General de Zona No. 20 por hallazgos ecograficos de ventriculomegalia, derrame pleural y
lesiones quisticas placentarias sugestivas de displasia mesenquimal.

La paciente multigesta con antecedente de 2 cesareas previas cursa con un embarazo de 32.3 semanas,
edad gestacional asignada por la ecografia del dia 17 de septiembre 2023 con 18.6 sdg. Inici6 control
prenatal tardio a las 18 semanas, con cuatro consultas en total y dos ecografias obstétricas. Se
documentd cervicovaginitis a las 18 SDG, tratada adecuadamente; TORCH y pruebas serologicas para
VIH y VDRL resultaron negativas, descartando infeccién congénita como causa de las alteraciones
fetales.

En la ecografia estructural de las 18.6 SDG se reportd feto tnico, vivo, cefalico, placenta posterior
grado I y liquido amniético normal, como conclusiéon embarazo normoevolutivo, En la ecografia de las
30 SDG se identifico dilatacion de ventriculos laterales, derrame pleural derecho y lesion quistica
placentaria de 63x66x68 mm, sin vascularidad Doppler, lo que motivo a la referencia oportuna al
servicio de perinatologia.

Se realiza primera valoracion integral en el servicio de Perinatologia y se concluyo:

» Feto grande para la edad gestacional.

= Estado hemodinamico fetal normal, liquido amnidtico adecuado.

» Tumoracion quistica multilobulada en region cervicodorsal, dependiente de tejido linfatico.

= Hidrocefalia severa con macrocraneo y megacisterna.

* Hidrotorax derecho y cardiomegalia severa.

» [P medio de arterias uterinas de 1.06, P 96*, por arriba del percentil 95 para edad gestacional

(anormal)

=  Anemia materna




Los hallazgos motivaron un control estrecho del binomio materno-fetal, dada la asociacion con riesgo
elevado de preeclampsia y mal prondstico perinatal.

Durante la valoracion ecografica sistematica de control en el tercer trimestre, se documentan los
siguientes hallazgos:

Cabeza: Feto con macrocranco (cc 6.5 desviaciones estandar) secundario a hidrocefalia, se observa
dilatacion generalizada del sistema ventricular, se observa corteza cerebral pero no circunvoluciones
(lisencefalia probable), cavum del septum pellucidum presente, linea media presente, los elementos de
la fosa posterior cerebelo y vermis integros, megacisterna. (Figura 1).

En un corte sagital de la columna se observa tumoraciéon de 110 x 86 x 71 mm de aspecto quistico
multilobulado sin datos de vascularizacion a la aplicacion de doppler color, dependiente del tejido
subcutaneo fetal que abarca toda la region cervical y dorsal probable dependiente también del sistema
linfatico, no se observan defectos asociados a mielomeningocele. (Figura 2)

Perfil fetal: Perfil integro con hueso nasal presente, labio superior sin hendiduras. ambos cristalinos
presentes

Térax: Area pulmonar con presencia de derrame derecho laminar sin desplazamientos del mediastino,
cardiomegalia con indice cardiotoracico de 0.54, corte de cuatro camaras, tres vasos y arco aortico
integros. no derrame pericardico

Abdomen: sin ascitis, edema subcutaneo sobre todo a nivel de la piel de la columna de hasta 18 mm,
higado e intestino con adecuada ecogenicidad, cdmara géstrica presente.

Vejiga: Distendida de 53x64x55 mm volumen 97.9 cc el dia 11.01.2024, y hoy 56x57x90 mm con un
volumen de 107 cc, con dilatacion de la uretra (signo de cerradura antigua). (Figura 3).

Extremidades superiores e inferiores: presentes, sin alteraciones en los huesos tubulares.

A la exploracion placentaria: Ubicada en la cara posterior y lateral derecha del utero con ecogenicidad
homogénea y sin tumoraciones, la tumoracion quistica esta hacia el lado izquierdo y depende
aparentemente del feto.

Conclusiones

= Feto grande para la edad gestacional

» Linfangioma quistico cervicodorsal




» Hidrocefalia fetal

= Sospecha de sindrome de valvas posteriores (posterior urethral valve syndrome)

Diagnostico de sindrome polimalformativo fetal, con riesgo elevado de deterioro progresivo y mal
pronostico perinatal.

Conducta clinica

Ante la complejidad del caso y el riesgo elevado de mortalidad fetal a las 35.4 semanas de gestacion se
decide ingreso hospitalario al area de Tococirugia para la evaluacion integral del binomio y
determinacion del momento optimo de resolucion del embarazo.

Pronéstico

El prondstico fetal fue considerado ominoso debido a la combinacion de multiples malformaciones
mayores, entre ellas el linfangioma quistico, la hidrocefalia severa y la posible obstruccion del tracto
urinario inferior.

Diagnésticos clinicos de ingreso y egreso

» Linfangioma quistico cervicodorsal

» Hidrocefalia comunicante

= Probable sindrome de valvas posteriores

Evolucion y desenlace

La resolucion del embarazo fue mediante cesarea, en un entorno hospitalario con vigilancia perinatal
estrecha. Tras el nacimiento, el recién nacido present6 condiciones clinicas criticas por lo que se brindd
manejo paliativo perinatal con medidas de confort, sin intervenciones invasivas, el recién nacido
falleci6 en el periodo neonatal inmediato. (Figura 4)

Posterior al deceso, se solicitoé y obtuvo el consentimiento informado por parte de los padres para la
realizacion de necropsia clinica, con el objetivo de confirmar los hallazgos prenatales, establecer un
diagnostico integral y contribuir al entendimiento de las malformaciones presentes.

Diagnostico anatomopatolégico final

La evaluacion post mortem parcial (toraco-abdominal) revelo:

* Linfangioma quistico cervicodorsal, desarrollado en el contexto de un hamartoma congénito de

musculo liso (Figura 5)




= Nevo melanocitico congénito gigante

Ademas, se documentaron las siguientes alteraciones concomitantes:

= Hidrocefalia comunicante (enfermedad principal)

»= Hemorragia aguda alveolar segmentaria

» Necrosis isquémica hepatica

= Hematopoyesis extramedular hepatica

* Hemorragia aguda medular en glandulas suprarrenales

Causa de muerte

* Anomalias congénitas cerebrales

» Linfangioma quistico cervicodorsal (Figura 2)

Revision de la Literatura

METODOLOGIA

Se llevo a cabo un estudio observacional descriptivo, tipo reporte de caso clinico, mediante la revision
integral de la historia clinica materna y fetal, complementada con estudios de gabinete y resultados
perinatales.

La paciente fue evaluada en el servicio de Perinatologia, donde se realizo ultrasonido obstétrico de
tercer trimestre con equipo de alta resolucion y transductor abdominal convexo de 3.5 MHz. Se
siguieron protocolos sistematicos de exploracion fetal, documentando biometria y morfologia. Dicho
estudio permitié identificar una lesion quistica multilobulada en la region cervicodorsal, asociada a
ventriculomegalia severa y hallazgos compatibles con obstruccion de valvas posteriores.
Posteriormente, se implemento6 un protocolo de atencion multidisciplinaria que incluy6 especialistas en
Medicina Materno-Fetal, Neonatologia y Patologia, con el objetivo de establecer el diagnostico
prenatal, definir el manejo obstétrico y planificar la atencion perinatal de acuerdo con la complejidad
del cuadro y el prondstico reservado.

Asimismo, se efectud una revision de la literatura de forma estructurada y meticulosa para asegurar la

calidad y relevancia de las fuentes en las siguientes bases de datos: PubMed, Google Scholar, SciELO

(Scientific Electronic Library Online), Cochrane Library, UpToDate.




Se utilizaron los siguientes términos para la recopilacion de datos e informacion: Diagnostico prenatal
de malformaciones congénitas, Linfangioma quistico cervicodorsal, Hamartroma de musculo liso, Nevo
melanocitico gigante, Hidrocefalia comunicante, Cardiomegalia, Megavejiga, Dilatacion de la uretra
Una vez obtenidas las fuentes, se evaluaron en términos de: Relevancia, Fecha de publicacion e
Impacto. Se organizo la informacién mediante un gestor bibliografico para facilitar la creacion de citas
y bibliografia.

Se asegurd en todo momento la confidencialidad de la paciente, en concordancia con los principios
éticos de la Declaracion de Helsinki y los lineamientos institucionales vigentes para la difusion de casos
clinicos.

Etiopatogenia

Linfangioma quistico: concepto y diagnodstico prenatal

El linfangioma quistico, o higroma quistico, es una malformacion del sistema linfatico caracterizada
por espacios quisticos multilobulados. Generalmente se localiza en region cervicodorsal y se detecta en
el periodo prenatal mediante ultrasonido (2,3). Su hallazgo puede ser aislado, pero en muchos casos
forma parte de sindromes polimalformativos o se asocia con aneuploidias como monosomia X, trisomia
13,18 0 21 (4,6).

En estudios previos se plante6 que el higroma quistico retro nucal constituye una entidad clinica distinta
de la translucencia nucal ya que existen diferencias en sus caracteristicas histologicas e
inmunohistoquimicas, asi como en su asociacion con anomalias cromosémicas y estructurales. El origen
del higroma quistico estaria relacionado con un drenaje anémalo de los sacos linfaticos retro nucales,
consecuencia de un desarrollo deficiente o tardio de los vasos linfaticos y su conexion con el sistema
venoso. El higroma quistico puede ser detectado mediante ultrasonido a partir de la novena semana de
gestacion (30).

La mitad de los casos de higroma quistico estan asociados con anomalias cromosomicas, y
aproximadamente el 60% de los fetos euploides con esta condicion presentan anomalias estructurales,

incluidas malformaciones cardiacas, de la pared abdominal, del sistema nervioso central, del sistema

genitourinario, entre otras (32)




Relacion con sindromes genéticos

En un estudio publicado en 2022 se dio seguimiento a 58 fetos diagnosticados con higroma quistico

retro nucal, fue ahi donde se identificaron diversas anomalias asociadas mediante ecografia prenatal.

Los hallazgos se distribuyeron de la siguiente manera:

* Ductus venoso anormal (41,4%): Es el hallazgo mas frecuente. Un flujo alterado en el ductus
venoso se asocia a un riesgo elevado de aneuploidias y malformaciones cardiacas, 1o que sugiere
una posible disfuncion hemodinamica temprana.

= Edema generalizado (29,3%): También conocido como hidropesia fetal, este hallazgo indica un
compromiso sistémico importante. Puede deberse a insuficiencia cardiaca fetal, anemia severa, o
malformaciones linfaticas como el higroma quistico, y se asocia con mal pronostico.

= Cardiopatias (13,8%): Se identificaron defectos cardiacos estructurales en un ntimero significativo
de casos. La coexistencia de higroma quistico y cardiopatias incrementa el riesgo de sindromes
genéticos y mortalidad perinatal.

=  Hueso nasal ausente (12,1%): La ausencia del hueso nasal en la ecografia del primer trimestre es
un marcador ecografico asociado con aneuploidias, particularmente con el sindrome de Down
(trisomia 21).

= Mas de un hallazgo (3,4%): Algunos fetos presentaron multiples anomalias asociadas, lo cual
aumenta la probabilidad de un sindrome genético complejo o una alteracion estructural
significativa.

Estos hallazgos ecograficos refuerzan la importancia del higroma quistico como marcador de alto riesgo

fetal. Por lo que su presencia indica evaluacion detallada del embarazo incluyendo estudio

cromosodmico, ecocardiografia fetal, y seguimiento estrecho para orientar el manejo y el pronostico

perinatal (30).

Nevus melanocitico congénito gigante

El nevus melanocitico congénito gigante es una malformacion cutanea poco frecuente, caracterizada

por una proliferacion de melanocitos dérmicos que puede cubrir grandes areas del cuerpo desde el

nacimiento. Tiene relevancia clinica por su potencial de transformacion maligna (melanoma) y su

asociacion con malformaciones del sistema nervioso central, como la melanosis neurocutanea (7,8).




Puede coexistir con otras alteraciones del desarrollo mesenquimatoso, incluyendo linfangiomas y
hamartomas congénitos.

Segun la clasificacion de Kopf, atn vigente, los nevos congénitos se clasifican segiin su tamafio en
pequefios (menos de 1,5 cm de didametro), medianos (entre 1,5 y 20 cm) y gigantes (méas de 20 cm). En
el caso de los nevos melanociticos congénitos gigantes, se ha identificado un riesgo aumentado de
transformacion maligna hacia melanoma, especialmente durante los primeros 15 afios de vida, con una
incidencia estimada entre el 5 % y el 12 %. Este proceso de malignizacion suele ocurrir en los primeros
meses o afos de vida (25).

Los nevos pigmentados gigantes pueden alcanzar tamafios superiores a los 40 cm al finalizar su
crecimiento. En contraste, los nevos melanociticos congénitos de menor tamafio son frecuentes en la
poblacion pediatrica y, en la mayoria de los casos, no representan una amenaza clinica significativa. Sin
embargo, los nevos de gran tamafio o gigantes son menos comunes y presentan caracteristicas
morfologicas variables: su superficie puede ser lisa, nodular, pilosa, plexiforme, o bien pigmentada y
corrugada, siendo esta ultima forma considerada una de las mas inusuales (25).

El abordaje quirurgico ideal del nevo melanocitico congénito gigante (NMCG) contintia siendo un tema
en evolucion. Recientemente, se han desarrollado técnicas innovadoras, como el uso de la piel artificial
Integra, cuya aplicacion ha sido evaluada en estudios piloto por la Asociacion Britanica de Cirugia
Plastica. Estos ensayos preliminares han mostrado resultados prometedores, posicionando esta
alternativa como una opcion eficaz y definitiva para el tratamiento del NMCG en etapas tempranas de
la infancia, con resultados estéticos de alta calidad (26).

El pronostico de estos pacientes no esta completamente definido; sin embargo, se ha identificado un
riesgo elevado de desarrollar melanoma cerebral, una condicion de dificil manejo quirirgico. Ademas,
pueden presentarse manifestaciones clinicas relacionadas con la melanosis neurocutanea, tales como
convulsiones, hipertension intracraneal y retraso en el desarrollo. En este contexto, se sugiere evitar

intervenciones quirurgicas agresivas, dada la complejidad del cuadro clinico y el limitado beneficio

terapéutico en algunos casos (26).




Hidrocefalia comunicante

La ventriculomegalia y la hidrocefalia son dos condiciones que afectan el sistema ventricular cerebral
y, aunque estan estrechamente relacionadas, no son términos sindonimos. La ventriculomegalia se define
como la dilatacion anormal de los ventriculos cerebrales, detectada comtiinmente mediante estudios por
imagen, y puede ser consecuencia de multiples causas, entre ellas la hidrocefalia. Por otro lado, la
hidrocefalia implica un aumento patologico del liquido cefalorraquideo dentro de los ventriculos,
acompaiiado frecuentemente de un incremento de la presion intracraneal, lo que puede provocar dafio
neuroldgico si no se maneja oportunamente. Mientras que la ventriculomegalia puede presentarse de
manera aislada o como un hallazgo secundario a otras alteraciones cerebrales, la hidrocefalia representa
una entidad clinica con implicaciones prondsticas y terapéuticas especificas. La distincion clara entre
ambos términos es fundamental para el diagnéstico preciso, el manejo adecuado y la evaluacion del
prondstico perinatal y postnatal en pacientes afectados (10).

La hidrocefalia comunicante se caracteriza por la dilatacion de los ventriculos cerebrales debida a un
defecto en la reabsorcion del liquido cefalorraquideo sin obstruccion aparente del sistema ventricular.
En el contexto prenatal, se identifica como ventriculomegalia en ecografias del segundo o tercer
trimestre. Es la condicion neuroquirirgica mas comun durante la infancia, con una prevalencia estimada
de entre 0.5 y 0.8 casos por cada 1,000 nacimientos (9).

Segun el mecanismo patogénico puede ser comunicante y no comunicante. La hidrocefalia no
comunicante se produce por una obstruccion que impide el flujo normal del liquido cefalorraquideo
dentro del sistema ventricular, dependiendo del punto en el que se localiza la obstruccion, puede
observarse la dilatacion de uno o varios ventriculos. La hidrocefalia comunicante se identifica por
alteraciones en la reabsorcion (9).

Puede ser secundaria a infecciones congénitas, hemorragias, alteraciones genéticas o malformaciones
cerebrales. La hidrocefalia severa puede condicionar macrocefalia fetal y, en muchos casos, un

pronostico neurologico reservado ya que la expectativa de vida en pacientes con hidrocefalia no tratada

es muy limitada, alrededor del 80 % de ellos mueren antes de llegar a la edad adulta (9).




Cardiomegalia fetal

El tamizaje ecografico del corazon fetal debe aplicarse de forma sistematica en toda la poblacion
gestante. Aunque inicialmente fue disefiado para llevarse a cabo durante el segundo trimestre,
actualmente se recomienda su realizacion también entre las semanas 11 y 14 de gestacion, asi como en
el tercer trimestre. A partir de la semana 12, es posible visualizar el corazon fetal mediante abordaje
transabdominal, gracias al uso de transductores especiales, se puede obtener una imagen clara de la
vista de cuatro camaras, asi como evaluar los flujos de entrada y los tractos de salida del corazon, estas
evaluaciones estan incorporadas en las guias internacionales para la exploracion cardiaca fetal
publicadas por la ISUOG (34).

El proposito principal del tamizaje prenatal es aumentar la capacidad de deteccion de cardiopatias
congénitas mediante la integracion sistematica del ultrasonido en las evaluaciones rutinarias del
embarazo. Cuando se identifica alguna anomalia estructural, funcional o del ritmo cardiaco fetal, se
debe referir oportunamente al paciente para la realizacion de una ecocardiografia fetal (34).

Las cardiopatias congénitas (CC) representan las malformaciones congénitas graves de mayor
prevalencia, la mayoria corresponde a defectos cardiacos severos que requieren intervencion quirurgica
durante el primer afio de vida. El diagndstico prenatal tiene un impacto favorable en el pronoéstico, ya
que permite realizar una evaluacion prondstica precisa y optimizar el manejo perinatal.

Cabe resaltar que la mayoria de las cardiopatias congénitas —entre el 80 y 90% segin la edad
gestacional— ocurren en fetos sin factores de riesgo conocidos, provenientes de la poblacion general,
sin antecedentes familiares ni marcadores ecograficos de riesgo en el primer trimestre. Por este motivo,
la ecografia prenatal de tamizaje desempefia un papel crucial como herramienta principal para la
deteccion oportuna de estas malformaciones cardiacas fetales (24, 33)

La cardiomegalia fetal, identificada por una relacion cardiotoracica elevada, puede representar una
condicion aislada o un signo de compromiso sistémico como anemia fetal, insuficiencia cardiaca o
hidropesia. Puede asociarse a linfangiomas grandes, los cuales generan compresion toracica o
compromiso hemodinamico por drenaje linfatico alterado, su hallazgo debe orientar al estudio integral

del corazon fetal y su funcion, ya que puede representar un signo indirecto de deterioro multiorgénico

(11).




Los avances en la deteccion prenatal de las CC, junto con la evolucion de las técnicas quirargicas y el
manejo neonatal, han contribuido de manera significativa a mejorar el prondstico global de estas
afecciones. Actualmente, mas del 85% de los nifios con cardiopatias congénitas graves sobreviven hasta
la edad adulta; no obstante, las CC contintan siendo la principal causa de mortalidad neonatal asociada
a malformaciones congénitas y generan una morbilidad considerable a lo largo de la vida (33).
Anomalias congénitas del rifion y del tracto urinario (CAKUT)

Las anomalias congénitas del rifidon y del tracto urinario (CAKUT, por sus siglas en inglés) comprenden
un conjunto de alteraciones que se originan durante el desarrollo embrionario o fetal y afectan
estructuras como los rifiones, uréteres, vejiga y uretra. Estas malformaciones representan
aproximadamente entre el 20 % y 30 % de los defectos detectados durante el control prenatal (18,19,22).
La presencia de CAKUT puede coexistir con anomalias extrarrenales que agravan el prondstico fetal.
En un estudio que evaluo estas asociaciones, se document6 una alta frecuencia de liquido amniotico
disminuido (34 %), seguido por cardiopatias congénitas (19 %), malformaciones del sistema nervioso
central (9 %), anomalias gastrointestinales (3 %), dismorfias faciales (3 %) y restriccion del crecimiento
fetal (8 %). En total, el 107 % de los casos present6 al menos una anomalia extrarrenal asociada, lo que
resalta la necesidad de una evaluacion ecografica detallada y multidisciplinaria en la vigilancia prenatal
de estas condiciones (20,22).

Las valvas de uretra posterior (VUP) representan la causa mas frecuente de obstruccion del tracto
urinario inferior. Esta malformacion se origina en etapas tempranas del desarrollo fetal, provocando un
aumento de la presion intraluminal en el sistema urinario, lo que conduce a hipertrofia y alteraciones
estructurales en la pared de la vejiga. Cuando la obstrucciéon compromete el tracto urinario superior,
puede generar presion sobre las pelvis renales, afectando el grosor del parénquima durante el proceso
de nefrogénesis y favoreciendo el desarrollo de distintos grados de displasia renal, entre el 20 % y el 65
% de los lactantes diagnosticados con VUP pueden evolucionar hacia enfermedad renal cronica, y entre
el 8 % y el 21 % llegan a desarrollar enfermedad renal cronica terminal (29).

La Megavejiga se define como un aumento anémalo del diametro vesical fetal. Es un hallazgo sugestivo

de obstruccion del tracto urinario inferior, que se manifiesta con dilatacion de la uretra proximal (signo

del “keyhole™), uropatia obstructiva, y en fases tardias, displasia renal y oligoamnios (12,13).




La megavejiga fetal ha mostrado una prevalencia en ecografias prenatales que oscila entre el 0,06 % y
el 0,4 % de los embarazos, y se ha documentado en aproximadamente el 0,38 % de los recién nacidos
vivos, no obstante, también puede estar asociada a patologias mas complejas y de prondstico reservado,
como el sindrome de Prune Belly, el sindrome de Berdon, la megalouretra o anomalias cloacales con
estenosis uretral. En 2022 en un estudio multicéntrico realizado en los Paises Bajos se reportd que
aproximadamente un tercio de los fetos con megavejiga presentaban malformaciones complejas o
alteraciones cromosomicas asociadas, siendo la anomalia estructural mas comun la malformacion
anorrectal (31).
En 2024 se analiz6 una cohorte de 127 pacientes diagnosticados con valvas de uretra posterior (VUP),
en donde el momento diagnostico predomino en el periodo prenatal, el 66,1 % de los casos (84
pacientes) fueron identificados durante el periodo prenatal, y el 44,7 % restante (39 pacientes) fueron
diagnosticados en la etapa postnatal. De estos tltimos, 19 casos correspondieron a una presentacion
postnatal temprana, ocurrida antes de los 2 afos (29).
Por lo que se han confirmado la alta prevalencia de anomalias nefrourologicas diagnosticadas mediante
ultrasonido prenatal, se documentd que este tipo de malformaciones constituyen un motivo frecuente
de referencia especializada y se asocian de forma significativa con otras alteraciones sistémicas, lo que
subraya la importancia del cribado detallado y seguimiento ecografico en todos los casos (22).
Pronodstico y Manejo Prenatal
Sindromes polimalformativos y correlacion ecografica
La combinacion de linfangioma quistico, hidrocefalia, megavejiga, cardiomegalia y nevus congénito
puede estar presente en diversos sindromes genéticos y malformativos complejos. Entre ellos destacan:
» Sindrome de Noonan, caracterizado por linfedema, cardiopatia, y malformaciones urogenitales.
» Sindrome de megalocornea-linfangioma.
» Sindromes neurocutaneos, como la melanosis neurocutanea, que asocian alteraciones cerebrales
con pigmentaciones dérmicas congénitas.

» Trisomias 13, 18 y 21, frecuentemente acompafiadas de higromas quisticos, alteraciones del SNC

y malformaciones urologicas.




La integracion de multiples hallazgos estructurales en la ecografia prenatal debe orientar a la sospecha
de estas condiciones, asi como a la solicitud de pruebas genéticas especificas y estudios de neuroimagen
fetal (14-16).

Rol del ultrasonido estructural y marcadores ecograficos

El ultrasonido obstétrico constituye una herramienta clave en el diagndstico prenatal y en la evaluacion
del riesgo individual de cada paciente. Para garantizar estudios de alta calidad, es fundamental disponer
de equipos adecuados y contar con profesionales con experiencia y formacion especializada. Su uso
apropiado permite la deteccion temprana de diversas patologias durante la gestacion, como placenta
previa, restriccion del crecimiento intrauterino y malformaciones fetales, entre otras (24).

La incorporacion de marcadores ultrasonograficos en la evaluacion prenatal ha tenido un impacto
significativo en la deteccion de cromosomopatias, no obstante, la literatura disponible es limitada en
cuanto a su utilidad para predecir malformaciones congénitas especificas por sistemas organicos. Esta
situacién motivo la realizacion de un analisis centrado en valorar la capacidad predictiva de dichos
marcadores para el diagnodstico de defectos congénitos segmentados por sistemas (27).

La International Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology (ISUOG) recomienda la
realizacion de tres estudios ecograficos a lo largo del embarazo: el primero entre las semanas 11y 14,
el segundo entre las semanas 15 y 28, y el tercero en el tercer trimestre. Los avances tecnologicos y la
mejora en las técnicas ecograficas han permitido incrementar significativamente la deteccion de
anomalias fetales, lo cual resulta esencial para ofrecer una adecuada asesoria a los padres y planificar
de manera oportuna el manejo antenatal y postnatal (24)

En los tltimos afios, la ecografia del primer trimestre entre las semanas 11 y 13 de gestacion ha
experimentado un notable avance. Este progreso se debe a la mejora tecnologica de los equipos de
ultrasonido, la posibilidad de combinar enfoques transabdominales y transvaginales, la incorporacion
del Doppler en diversas modalidades, el uso de navegacion multiplanar con tecnologia tridimensional
(3D), estos factores han permitido una deteccion mas temprana y precisa de anomalias estructurales
fetales, se lleva a cabo la valoracion de marcadores ecograficos de aneuploidias, tales como la

translucencia nucal, la presencia del hueso nasal y el analisis de flujos a nivel de la valvula tricispide y

el ductus venoso, los cuales se pueden combinar con marcadores bioquimicos maternos, como la




fraccion libre de B-HCG vy la proteina A plasmatica asociada al embarazo (PAPP-A), para mejorar la
precision diagnostica temprana (35).

El ultrasonido estructural de segundo y tercer trimestre permite una deteccion sistematica de anomalias
por sistemas de oOrganos. En especial, la identificacion de marcadores como linfangiomas,
ventriculomegalia, dilatacion vesical, cardiomegalia o alteraciones cutaneas, lo cual debe alertar sobre
la posibilidad de defectos congénitos mayores o sindromes polimalformativos (17). El seguimiento por
perinatologia y estudios complementarios (como RM fetal) son esenciales para la evaluacion prondstica
y planificacion del manejo obstétrico y perinatal.

DISCUSION

Comparacion del caso con la literatura revisada

El caso presentado corresponde a un feto de 34.5 semanas de gestacion con diagnéstico prenatal de
linfangioma quistico cervicodorsal, asociado a hidrocefalia y hallazgos ecograficos sugerentes de un
sindrome polimalformativo, incluyendo posible obstruccion del tracto urinario posterior. Esta
combinacion de hallazgos es infrecuente, pero ha sido descrita en la literatura en asociacion con
sindromes genéticos complejos y aneuploidias, especialmente la trisomia 13, 18 y 21, asi como el
sindrome de Turner y el sindrome de Noonan.

Diversos estudios han documentado que los linfangiomas quisticos, especialmente los de localizacion
cervicodorsal, se asocian a una alta tasa de anomalias cromosémicas y estructurales fetales, En
particular, Sepulveda et al. reportaron que mas del 70% de los casos de higromas quisticos con
hidropesia fetal tenian alteraciones cromosomicas, siendo las trisomias 21 y 18 las mas frecuentes. En
nuestro caso, si bien no se realizé estudio genético invasivo, la coexistencia de multiples anomalias
sugiere fuertemente una etiologia sindromica.

El hallazgo de hidrocefalia como parte del cuadro clinico también ha sido descrito en la literatura como
un marcador adicional de mal prondstico cuando se asocia a linfangioma quistico. Asi mismo, la
presencia de signos ecograficos de posible uropatia obstructiva (como dilatacion pieloureteral y vejiga
distendida) plantea la sospecha de un sindrome genitourinario complejo, como el sindrome de valvas

uretrales posteriores, cuya coexistencia con malformaciones del sistema nervioso central y del sistema

linfatico ha sido raramente documentada, pero no es excluyente en cuadros dismorficos complejos.




En cuanto al pronostico, diversos autores coinciden en que la presencia de linfangiomas quisticos con
anomalias estructurales multiples, especialmente cuando se detectan en etapas avanzadas del embarazo,
se asocia con una baja supervivencia postnatal y una alta tasa de interrupcion del embarazo en etapas
mas tempranas. Nuestro caso evoluciona en un contexto de embarazo avanzado, lo que limita las
opciones de intervencion prenatal, y obliga a planificar un manejo neonatal paliativo o expectante,
segun la evaluacion multidisciplinaria y los deseos parentales.

Relevancia del diagndstico temprano

El diagnostico prenatal temprano de anomalias fetales como el linfangioma quistico cervicodorsal es
fundamental por varias razones clinicas, prondsticas y éticas. Detectar estas lesiones durante el primer
o segundo trimestre permite no solo una evaluacion anatdmica detallada del feto, sino también una
investigacion dirigida de posibles anomalias genéticas o sindromes polimalformativos asociados.

En el caso del linfangioma quistico, su aparicion en etapas tempranas, especialmente antes de las 14
semanas, se ha asociado con una mayor probabilidad de aneuploia.

Papel del consejo genético y el manejo multidisciplinario

El diagnostico prenatal de malformaciones congénitas plantea multiples retos clinicos, éticos y
emocionales, que requieren un enfoque integral centrado en la familia.

En este contexto, el consejo genético desempefia un papel fundamental para brindar informacion clara,
precisa y empatica sobre la naturaleza de las anomalias detectadas, su posible causa genética, el riesgo
de recurrencia en futuros embarazos, y las opciones reproductivas disponibles. El objetivo principal es
facilitar una toma de decisiones informada, respetando la autonomia de los padres y atendiendo a sus
valores personales, culturales y religiosos.
En casos con sospecha de sindrome genético, la disponibilidad de pruebas especificas como
secuenciacion dirigida y paneles multigénicos puede ser determinante para el diagnostico etiologico y
el pronostico a largo plazo.
El manejo multidisciplinario es igualmente esencial ante la complejidad de estos casos. La coordinacion
entre obstetras especializados en medicina materno-fetal, genetistas, neonatdlogos, radiologos,

psicologos y trabajadores sociales permite ofrecer una atencion integral y continua desde la etapa

prenatal hasta el posparto.




Este enfoque colaborativo favorece la planificacion individualizada de la resolucion oportuna del
embarazo, el establecimiento de medidas terapéuticas o paliativas postnatales, y la preparacion
emocional de la familia ante escenarios de alta complejidad o mal prondstico.

Ademas, el equipo multidisciplinario puede asistir en decisiones éticamente sensibles, como la
continuacion o interrupcion del embarazo en funcion del diagnostico, el pronodstico de calidad de vida
y la viabilidad extrauterina, siempre dentro del marco legal y bioético vigente. El acompafiamiento
emocional y el soporte psicologico son pilares durante todo el proceso, especialmente en situaciones de
duelo anticipado o perinatal.

En conclusion, el consejo genético y el manejo multidisciplinario son pilares fundamentales en la
atencion prenatal de fetos con malformaciones congénitas complejas, al permitir una evaluacion
diagnéstica integral, una comunicacion empatica con la familia, y una toma de decisiones clinica y
éticamente informada.

Implicancias éticas y clinicas

Desde el punto de vista ético, uno de los aspectos fundamentales es la comunicacion honesta y empatica
con los padres. El equipo médico tiene la responsabilidad de informar con claridad sobre la naturaleza
de las malformaciones, el prondstico perinatal, las limitaciones terapéuticas y las posibles trayectorias
evolutivas, sin generar falsas expectativas ni imponer decisiones.

En este caso, la combinacion de anomalias mayores permitia anticipar una alta probabilidad de
deterioro fetal progresivo y un desenlace neonatal desfavorable, lo que obligd a discutir de forma
anticipada las alternativas de manejo, incluyendo la vigilancia expectante, la posibilidad de
interrupcion del embarazo o la programacion de una cesarea con cuidados paliativos neonatales.

El principio de autonomia materna y familiar cobra especial relevancia al momento de decidir el curso
del embarazo y los limites del esfuerzo terapéutico neonatal. En este caso, la familia opt6 por continuar
el embarazo y aceptar una cesarea programada con atencion médica integral al nacimiento. El equipo
de salud respet6 dicha decision y asegurd una atencion perinatal con enfoque compasivo, a pesar de
conocer el mal prondstico.

En el ambito clinico, la planificacion del nacimiento en un entorno hospitalario con vigilancia

multidisciplinaria especializada permitié garantizar el mejor manejo posible tanto para la madre como




para el recién nacido. A pesar de los esfuerzos, el neonato falleci6 en el periodo neonatal inmediato, lo
que subraya la necesidad de establecer limites terapéuticos proporcionales, evitando intervenciones
innecesarias que solo prolonguen el sufrimiento.

Otra implicancia ética importante fue la decision de realizar una necropsia clinica post mortem, que
cont6 con el consentimiento informado de los padres. Este procedimiento no solo permitié confirmar el
diagnostico prenatal y precisar hallazgos como el hamartoma congénito y el nevo melanocitico gigante,
sino que también cumplié una funcion formativa y esclarecedora para la familia y el equipo médico,
fortaleciendo la transparencia y la confianza.

En conclusion, este caso ejemplifica los multiples dilemas éticos y clinicos que pueden surgir ante
malformaciones fetales complejas. La atencion integral debe estar basada en principios de beneficencia,
no maleficencia, respeto por la autonomia y justicia, promoviendo decisiones compartidas, manejo
humano del duelo perinatal, y aprendizaje continuo desde la practica clinica.

CONCLUSIONES

Importancia del diagnéstico prenatal temprano

En el caso presentado, el diagndstico prenatal del linfangioma quistico cervicodorsal a las 34.5 semanas
de gestacion permitio identificar no solo una anomalia estructural mayor, sino también signos indirectos
de un sindrome polimalformativo como la hidrocefalia y la posible obstruccion por valvas posteriores.
Sin embargo, este hallazgo fue relativamente tardio, lo que limité el espectro de decisiones prenatales
disponibles, un diagnostico mas temprano, idealmente en el primer trimestre, habria permitido ampliar
las opciones de evaluacion fetal avanzada, y facilitar el asesoramiento genético y ético a los padres.
Valor del estudio genético completo

La coexistencia de multiples anomalias fetales es altamente sugestiva de un sindrome genético
subyacente. La literatura describe una fuerte asociacion entre la trisomia 21, 18 y 13, asi como
monosomia X (sindrome de Turner). En este contexto, un estudio genético completo, idealmente
mediante microarreglos cromosomicos o exoma fetal, ademas del cariotipo convencional, habria sido
crucial no solo para establecer un diagndstico definitivo, sino también para ofrecer un pronostico mas

preciso y orientacion reproductiva futura. En muchos casos, los hallazgos ecograficos aislados pueden

ser engafiosos sin el respaldo genético adecuado.




Necesidad de guias clinicas para estos casos

El manejo de casos prenatales con multiples malformaciones congénitas sigue siendo un desafio clinico
y ético, especialmente cuando se identifican tardiamente o cuando los recursos diagndsticos son
limitados. La ausencia de protocolos estandarizados puede derivar en abordajes inconsistentes y
decisiones desinformadas. Guias clinicas claras deberian contemplar algoritmos de evaluacion
ecografica, indicaciones precisas para estudios genéticos, criterios de derivacion a medicina materno-
fetal, asi como consideraciones éticas y de acompafiamiento psicologico a los padres. La elaboracion
de consensos nacionales e internacionales es indispensable para garantizar un manejo equitativo y
basado en la mejor evidencia disponible.
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Dra. Miriam Béez Garcia

Direccién Médica del Hospital General de Zona 20, La Margarita
Presente

Asunto: Solicitud de realizacién de autopsia

Por medio de la presente le envio un cordial saludo. Fl motivo de esta misiva es
para solicitar su autorizacion y gestion para la realizacion de la autopsia del paciente RN
MENDEZ PEREZ el cual curso con el diagnéstico de linfagioma quistico gigante asociado a
hidrocefalia, cardiomegalia, derrame pleural, mega vejiga e hidronefrosis, el cual nacié el
dia 12.04.2024 con un peso de 3190 gr mediante operacién cesirea, en e! hospital
General de Zona No. 20, se realizara toma de muestras y toma de fotografias pe: ::nentes
siempre cuidando la confidencialidad que el paciente y familiares nos merece, esto para
poder realizar la publicacion de un reporte de caso el cual le otorgara al hospital estatus
académico y apertura para préximas investigaciones.

Agradeciendo su apoyo para la gestion de las solicitudes que pueda conlievar, le
envio un cordial saludo, queda ante usted:

Atentamente:

e

Dra. Rebeca Jiménez Herrera
Médico Patdlogo adscrito al HGR 36
Turno Vespertino
Matricula/991411872
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C.Cal Dr. Israel Aguilar Cézatl
Coordinador Clinico de Educacién e Investigacién en Salud




Figura 2
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Consentimiento y autorizacion para la realizacién de autopsia.

Solicitud y autorizacion de estudio postmortem (autopsia). Nombre del paciente fallecido:
N Mendty  Pertl ~ Fecha y hora de
defuncion: (2 | Cnzro |24 Servicio tratante: Gmeofec) @ 4 (olYelnuo  Las autopsias
son procedimientos médicq-cientificos que se realizan para establecer con la mayor precision
posible la causa de la muerte o a las enfermedades presentes en el momento de a defuncion. La
autopsia ayuda al avance del conocimiento y la informacion que se deriva de ella, es importante
para el resto de las personas que se encuentran vivas. La autopsia permite a quien ha muerto
continuar ayudando a la humanidad. Por lo anterior los médicos del Hospital Cen.ral de
Zona (HGZ) No.20 “La Margarita” me han ofrecido la opcion de autorizar ¢ _Estudio
postmortem (autopsia) de mi familiar. Yo Yay, z 2
(parentesco) _M0dre ; de (nombre de!
difunto) PN Mendel Perel Autorizo y solicito a los médicos patologos d:
esta institucion a realizar el estudio postmortem completo al cuerpo de mi familiar con el propasit>
de determinar el diagndstico morfologico de la causa de la muerte y de las condiciones que
contribuyeron a ella. Entiendo que esto corresponde a la remocion de organos y tejidos que seran
retenidos y estudiados con propositos de investigacion, ensefianza y para otros propositos
cientificos. También se me ha informado que tales drganos permanecerdn en la Division de
Anatomia Patologica del hospital, hasta concluir dicho estudio y que de acuerdo a la legislacion
vigente serdn incinerados. Ademas, entiendo que se me proporcionard un informe completo con los
resultados derivados de la autopsia, el cual serd estrictamente confidencial en la medida que la Ley
lo permita y que tal informacion en caso de ser participada a la coraunidad médica, se respetara ¢l
anonimato de mi familiar. La autorizacion que extiendo se encuentra sujeta a las siguientes
restricciones:

Ademés manifiesto que se me ha informado acerca de la naturaleza general y los propos'tos del
procedimiento y que todas las preguntas que he realizado han sido contestadas satisfay! ‘riamente
Nombre y firma de quien autoriza la autopsia: ¥ MHay z MP
Fecha y hora en que se autoriza la autopsia: i

Nombre y firma del primer testigo: CenvEs10 UARGAS 00@ % “?f*% RE
CL(TA

Nombre y firma del segundo testigo: TeREsp Perez SmaAOd == ABUEC




Figura 3
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Puebla, Puebla 15 de enera de 2024

Dra. Miriam Rocio Béez Garcia
Directora del Hospital General de Zona 20 “ La Margarita”
Presente.

Asunto: Solicitud de realizacién y publicacién
de reporte de Caso Clinico.

Por medio de la presente le envio un cordial saludo, el motivo de esta misiva es para solicitar su
autorizacion y gestion para la realizacién y publicacién de un reporte de caso del paciente RN MENDEZ
PEREZ el cual curso con el diagnostico de linfagioma quistico gigante asociado a hidrocefalia, cardiomegalia,
derrame pleural, mega vejiga e hidronefrosis el cual tuvo su nacimiento y deceso en el Hospital General de
Zona No. 20, de manera que se pueda realizar autopsia, toma de muestras y toma de fotografias pertinentes
siempre cuidando la confidencialidad que el paciente y familiares nos merece, esto para poder realizar la
publicacion de un reporte de caso el cual le otorgara al hospital apertura para proximas investigaciones.
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Org Agradeciendo su apoyo de antemano, le envio un cordial saludo y quedo de usted BT W
Deve CED.PROF. 2553369 2 on
Mr MAT. S9IMI353 = :QN
iy - /,’ E Bﬂg:
> 3:?477!/4 : = Zh%e
> “Bla Atel te . > :
.~’ / — ° '
| =8
‘ =09y
| a0
A -
Isis Xarada Lépez | =y
idaddeGlnenoloﬂayobﬂetﬂda e g
088 \ )
e
b iy .z“*
T R, D R Ny
| DELEGACHY nmmnn?u:su
1 ! wiss  HOSPITAL GENERAL DE 20NA
No. 20
Jefaturz ¢ 2 Dwision I 5 E'{ 202‘ W) —‘]( \
Gl R 0 ot ARG Bermies TOE a5 J| 15 ENE 2004 |
Subdireccion Mécica del Hospital General de Zona 2 7 A i .,, e g E——
C.C. Dr. srael Aguilar Cozat SUB., <N '\"Mﬂm , '\ SCll 1D\ |
Coordinador Clinkco de Educacion e Investigacion en Salud r—— VAL
C.C. Ora. Mirlam Yomes spinoss | EDUCACION S VESTIEATON EN SALUD
Subdireccién Médica Jornada Acumulada g WEL " HIN G MS TRATVA e -
C.C. Dr. Francisco Javier Torres Gardla HESCON, W ) UEBLA

Coordinacién Clinica de Gineco-Obstetricia
C.C. Dra. Maricela Maciel Martinez
Coordinacién Clinica de Gineco-Obstetricla

i

@

|5 EN

SUOEE

.~

En (9 e
_IMSS EDdCCly

1 ae )

"WOAME A

Ay, Israel
COORDINA




Figura 4

\

GOBJERNODE | (3

MEXICO ' “

R R L
RESULTADO DE AUTOPSI,

2 B '"'K /'v,fl}’ 4 |{aﬂ~\r‘w—w

..«—4,.




Figura 5 Laminillas

Microfotografia 1: Piel que muestra una proliferacion melanocitica difusa en la dermis, que se
extiende disecando los haces de colageno, los melanocitos muestran pigmentaciéon variable mas
pronunciada enla zona superficial (tincion hematoxilina-eosina 40x)

Microfotografia 2: Lesiobn compuesta por canales linfaticos dilatados de paredes delgadas por
células endoteliales planas con escaso material proteinico intraluminal (tincion hematoxilina-
eosina 40x

Figura 6. Imagenes Ecograficas
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Figura 7 Fotografias




