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RESUMEN

Introduccion: La hemivértebra es un raro defecto congénito de la columna vertebral fetal en la
que solo se desarrolla el cuerpo vertebral de un lado, lo cual provoca su deformidad.

Objetivo: Presentar un caso con diagndstico ecogréafico tridimensional prenatal de hemivértebra,
como Unico defecto.

Meétodo: Se realiz6 evaluacion ecogréafica prenatal y examen anatomo patoldgico y radiolégico
posmortem al feto con escoliosis congénita provocado por hemivértebra. Se reviso la literatura
sobre este defecto congénito, su diagndstico prenatal y otros aspectos genéticos que deben tenerse
en cuenta para el asesoramiento a la familia.

Presentacion de caso: Gestante de 28 afios remitida a la consulta provincial de Genética Médica
en la ciudad de Camaguey, Cuba, el 25 de septiembre del 2018, por sospecha ultrasonogréafica de
hemivértebra fetal con 20 semanas de gestacion. Se confirma diagnostico a esta instancia, mediante
ultrasonografia tridimensional. Con el consentimiento familiar informado se realiza interrupcion
de la gestacion y se comprueba el diagndstico prenatal realizado por estudios radiolégicos y

anatomo patologico de la region dorso lumbar.
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Conclusiones: Se concluye como un defecto congénito multiple, aislado, de posible etiologia
multifactorial. Se destaco el valor de la ecografia tridimensional, vista sagital coronal, como
método no invasivo mas empleado para el diagndstico prenatal.
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ABSTRACT

Introduction: The hemivertebrae is a rare congenital defect of the fetal spine in which only the
vertebral body develops on one side, resulting in deformity.

Objective: To present a case with three-dimensional prenatal ultrasound diagnosis of
hemivertebrae, as the only defect.

Method: Prenatal ultrasound evaluation, postmortem anatomopathological and radiological
examination were performed in a fetus with congenital scoliosis caused by hemivertebrae. The
literature on this congenital defect, the prenatal diagnosis and other genetic aspects that should
be taken into account for family counseling was reviewed.

Case report: A 28-year-old pregnant woman referred to the provincial office of Medical
Genetics in Camagtiey, Cuba, on September 25, 2018, due to ultrasonographic suspicion of fetal
hemivertebrae. She was 20 weeks of gestation. Diagnosis is confirmed by three-dimensional
ultrasonography. After the informed family consent, the pregnancy was interrupted. The prenatal
diagnosis was verified by radiological and pathological studies of the lumbar back region.
Conclusions: It is concluded as a multiple congenital defect, isolated, of possible multifactorial
etiology. The value of three-dimensional ultrasound, coronal sagittal view, was highlighted as
the most commonly used, non-invasive method for prenatal diagnosis.
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INTRODUCCION



La columna vertebral es un componente esencial del sistema esquelético, que proporciona soporte
estructural y proteccion a la médula espinal. Su formacion comienza aproximadamente en la cuarta
semana del desarrollo embrionario, siendo el mesodermo paraxial su estructura precursora.®:?
Cada vértebra se origina por condensacién de la mitad caudal de un esclerotoma que se fusiona
con la mitad craneal del esclerotoma subyacente; proceso complejo que puede verse afectado por
diversos factores genéticos y ambientales no siempre evidentes. 34

La hemivértebra es un raro defecto congénito (DC) de la columna vertebral en la que solo se
desarrolla el cuerpo vertebral de un lado. Esto trae como consecuencia la deformacion de la
columna, expresandose clinicamente como escoliosis, lordosis o cifosis. Se presenta de forma
aislada o asociada a defectos de dérganos y sistemas. En orden de frecuencia se observan: otros
defectos esqueléticos de columna, costillas o extremidades, sistema nervioso central,
genitourinarios, y cardiovasculares, con una frecuencia aproximada de 1 — 10 / 1000
nacimientos.®%

Este defecto congénito es considerado la causa mas comun de escoliosis congénita, por ello el
diagnostico prenatal es crucial para lograr una intervencién multidisciplinaria precoz y un mejor
prondstico al prevenir el deterioro de la escoliosis y discapacidad.®

Poca literatura se encuentra reportada en Cuba sobre estos defectos del desarrollo embrionario que
afectan el sistema esquelético y también la calidad de vida, de gran heterogeneidad causal. Por
ello nuestro objetivo es presentar un caso con diagndéstico ecografico tridimensional prenatal de
hemivértebra como caso Unico. Se realiza ademas, una revision del tema sobre aspectos genéticos

que deben tenerse en cuenta para el asesoramiento genético a la pareja.

PRESENTACION DE CASO

Gestante de 28 afios remitida de su area de salud a la consulta de Diagnostico Prenatal del Centro
Provincial de Genética Médica de Camagiiey, Cuba, por sospecha de escoliosis dorsal, con un
tiempo de gestacion de 20 semanas.

Historia obstétrica: Embarazos 2, partos 1, abortos 0, (hijo previo sano),

No presenta antecedentes patoldgicos personales, ni familiares de defectos congénitos o

enfermedades genéticas. No refiere exposicion a teratogenos, evaluada como bajo riesgo genético.



Esposo de 29 afios aparentemente sano y sin antecedentes familiares de interés. No consanguinidad
referida. Alfafetoproteina normal.

Se realiz6 ultrasonido diagndstico a las 20 semanas de gestacion, vista coronal y sagital, donde se
observo disrupcion del alineamiento de los cuerpos vertebrales sugestivo de escoliosis dorso

lumbar por sospecha de hemivértebra, sin otras alteraciones estructurales (Fig. 1).

Fig. 1 - Ultrasonido fetal que muestra disrupcién en el alineamiento de los cuerpos vertebrales
y marcada escoliosis dorso lumbar T10 — L1. Plano sagital.

Se decide evaluar en consulta de diagndstico prenatal en el tercer nivel de atencion de salud y se

confirma una marcada escoliosis dorso lumbar por hemivértebra (ver imagen ampliada en 3D)
(Fig. 2).
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Fig. 2 - Ultrasonido fetal muestra imagen de hemivértebra ampliada en 3D. Plano sagital.

Se ofrece asesoramiento genético a la pareja y opta por la interrupcion del embarazo mediante
consentimiento informado por escrito.

Examen andtomo patologico: El examen posmortem del feto confirmé mediante examen
patoldgico y radiografico la presencia de escoliosis dorso lumbar provocada por hemivértebra, a
nivel de tres vértebras dorsales o toracicas (T): T10, T11, T12 y una lumbar (L): L1.

No se observaron otras alteraciones asociadas.

DISCUSION

La hemivértebra es un defecto en la formacion de la columna vertebral, que puede involucrar una
o multiples vértebras, lo cual provoca deformidad toracica afectando su apariencia fisica e incluso
la funcidn cardiorrespiratoria. Puede presentarse de forma aislada, cuya Gnica manifestacion es la
hemivértebra o formando parte de un sindrome genético.®”

Su etiologia puede obedecer a la accion de un gen (monogénica), aberraciones cromosémicas o
involucrar multiples factores (genéticos y ambientales), donde la susceptibilidad genética e

insultos ambientales interactdian entre si y precipitan la aparicion de este DC.®% Diversos factores



de riesgos han sido asociados a un fallo en la condrificacion de los precursores vertebrales:
distribucion andémala de las arterias intersegmentarias de la columna vertebral, pobre ingesta
nutricional durante la gestacion (zinc), &cido retinoico en dosis alta, acido valproico, diabetes
materna, hipoxia embridnica, monoxido de carbono, arsénico, etanol, e hipertermia, entre otros.
Sin embargo, teniendo presente lo antes expuesto, en ocasiones resulta dificil precisar cual ha sido
su causa. La mutacién de uno de los genes de secuencia muy conservada (familia de genes HOX),
que controlan el patron de formacion de la columna vertebral durante la embriogénesis, podria ser
una respuesta. %10

Segun la bibliografia revisada, el prondstico de hemivértebra esta relacionado con el sitio y nimero
de vértebras afectadas, asi como su asociacion a otras anomalias. Los casos de hemivértebra
aislada, por lo general presentan cariotipo normal y prondstico favorable. Sin embargo, cuando se
asocian otras anomalias, todo depende de la naturaleza y severidad de éstas, debiéndose garantizar
la atencion prenatal por parte del servicio de ortopedia y otras disciplinas. Precisamente la
prevencion y evaluacion postnatal precoz, son pilares fundamentales del diagnéstico prenatal, para
lograr un mejor prondstico. Si el defecto vertebral se asocia a otros defectos anatomicos, éste puede
formar parte de un sindrome genético (monogénico o cromosomico), por ello se sugiere el estudio
fetal citogenético.11213

Con respecto a la localizacién de la hemivértebra, deben tenerse en cuenta los sindromes,
secuencias, espectros 0 asociaciones que preferentemente se presentan segun el lugar. La secuencia
Klippel Feil y el espectro 6culo auriculo vertebral con frecuencia muestran este defecto en la region
cervical.

Las anomalias tragueo esofagicas asociadas a hemivértebras en la regién toracica, pueden formar
parte de la asociacion VATER/VACTERL (anomalias vertebrales, anales, cardiovasculares,
traqueoesofagicas, renales y extremidades), por ello la demostracion ultrasonografica de una
burbuja normal del estbmago es importante. Sin embargo, su presencia en la region sacra puede
sugerir el sindrome de regresién caudal.

Otros sindromes monogénicos también pueden presentar este defecto congénito: Jarcho — Levin,
Robinow, Conradi — Hiinermann, Alagille, Noonan, Marfan, Pallister — Hall, las secuencias de
extrofia de vejiga, cloaca y Poland, asi como aberraciones cromosdémicas estructurales:
translocaciones (13;17), delecciones 7936, 1g4, 3p2, 17p, monosomia 6q, por solo hacer mencién

de algunas afecciones de causa genética que deben tenerse en cuenta ante el diagnostico



ultrasonogréafico prenatal de hemivertebra, como aspectos importantes para el asesoramiento
genético.(4*14*15'16'17)

Basude y otros en un estudio observacional realizado durante un periodo de 10 afios sobre el
diagndstico pre y postnatal de hemivértebra, evalud 67 casos. Un 67,2 % (45) de estos fueron
sospechados prenatalmente y 32,8 % (22) postnatalmente, de ellos 29,85 % (20) resultaron aislados
y 70,15 % (47) tenian anomalias asociadas, siendo las musculo - esqueléticas y genitourinarias las
mas frecuentes.®

Es criterio de expertos que el examen de la columna fetal debe incluir vistas en dos
planos diferentes: sagital y coronal, siendo criterio de hemivértebra una disrupcion
en el alineamiento de uno o mas centros de osificacion de los cuerpos vertebrales,
en un corte sagital o coronal de la columna fetal, evaluado a un tiempo de gestacion
de 15 o méas semanas, aunque ya han sido reportados casos diagnosticados en el
primer trimestre, generalmente asociados a anomalias de columna mas severas. Una
vez realizado el diagnostico de hemivértebra fetal, un detallado examen anatémico
debe efectuarse para descartar anomalias asociadas, con especial atencién a las
alteraciones del liquido amnidtico, que pueden sugerir afecciones del sistema
nervioso central, digestivo (polihidramnio) o renal (oligoamnio).(*#:18:19)

Zhang examind 27 fetos con hemivértebras, por ultrasonido y resonancia magnética
nuclear (RMN), postnatalmente confirmado por rayos X, tomografia axial
computarizada o RMN. Se encontrdé un indice de certeza con muy poca diferencia
entre ambos medios diagndsticos (92,5 % y 96,3 % respectivamente), por ello el
estudio ecografico es considerado el método no invasivo mas empleado para su
diagndstico.(?9

El caso presentado fue evaluado exhaustivamente por ecografia tridimensional en
el segundo trimestre, -tiempo gestacional que permite identificar defectos sutiles
que no pueden identificarse en el primer trimestre-. Sin encontrarse otros defectos
asociados, no se evidenciaron marcadores sugestivos de anomalias cromosémicas
en la primera evaluacion ecogréafica, lo cual coincidiéo con el examen anatomo
patolégico realizado al feto. EI DC estaba presente en tres vértebras dorsales y una
lumbar, concluyéndose como un defecto congénito multiple, aislado, de posible

etiologia multifactorial.



Conclusiones
La hemivértebra es un defecto en la formacion de la columna vertebral, que con mas frecuencia
causa escoliosis congénita. Se realizo el diagnostico prenatal ecografico de hemivértebras dorso-
lumbares multiples, no asociadas a otros defectos (aisladas), de posible etiologia multifactorial, en
un feto de 20 semanas, lo cual fue confirmado por examen anatomo patoldgico y radiografico. La
ultrasonografia tridimensional (planos sagital y coronal), es el método no invasivo mas empleado

para el diagndstico prenatal.
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