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Discusión sobre el caso clínico del número anterior

Secuencia acinesia/hipocinesia fetal
Fetal Akinesia-Hipokinesia Sindrome

El síndrome de secuencia acinesia/

hipocinesia fetal es un trastorno genético

raro, descrito en 1974, por Pena y Shokeir,

en dos hermanas que murieron al nacer

con camptodactilia, pie equino, anquilo-

sis de las rodillas y las caderas e hipoplasia

pulmonar. Este síndrome afecta, aproxi-

madamente a uno de cada 12.000 recién

nacidos, y en la bibliografía médica se han

reportado unos sesenta casos (1), los cua-

les en su mayoría son esporádicos. Ade-

más, buena parte de los casos familiares

parece tener una herencia autosómica

recesiva (25% de riesgo de recurrencia).

Aunque la etiología es desconocida, en

1983 Moessinger propuso que una dismi-

nución de los movimientos fetales en el úte-

ro puede llevar a un cuadro similar y

propuso llamarlo secuencia de deformación

por acinesia fetal (2). Esto lo comprobó

utilizando un modelo animal en el que lue-
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go de curarizar fetos de ratas encontró las

siguientes anomalías: retardo del crecimien-

to intrauterino, cambios craneofaciales y en

las extremidades, hipoplasia pulmonar, cor-

dón umbilical corto y polihidramnios. Pro-

puso entonces que estos hallazgos eran

secundarios a varios mecanismos: disminu-

ción o ausencia de deglución, que lleva a

polidramnios; disminución en la masa mus-

cular y ósea, resultado de la inmovilización

prolongada, lo que explica el bajo peso; in-

hibición de la actividad respiratoria fetal,

que lleva a hipoplasia pulmonar, y ausencia

de movimientos articulares, que llevan a

anquilosis y fijación de las articulaciones e,

igualmente, a una disminución del creci-

miento del cordón umbilical, por modifica-

ciones en las fuerzas de tracción.

Luego de retomar las descripciones clí-

nicas originales, la hipótesis de Moessinger

y los múltiples casos reportados hasta ese

momento con manifestaciones similares,

pero con una gran variedad de anomalías

adicionales, en 1986 Hall propuso que el

cuadro, en ausencia de una etiología, debía
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ser denominado fenotipo de Pena-Shokeir
o secuencia acinesia/hipocinesia fetal, tal

como se conoce hoy en día (3).

Posteriormente, Rodríguez y Palacios, en

1991, encontraron características similares

en la secuencia de deformación por acinesia

fetal y la secuencia de oligoamnios, como

la artrogriposis, el cordón umbilical corto y la

hipoplasia pulmonar (4). Estos autores des-

criben cómo la compresión fetal, la debili-

dad muscular y la acinesia fetal desempeñan

un papel definitivo en el origen de estas ano-

malías relacionadas con una disminución de

los movimientos fetales en el útero.

Las causas pueden ser variadas y se aso-

cian con todas las entidades que afecten los

movimientos fetales, como problemas

neurogénicos o miopáticos, dermopatías res-

trictivas y otras enfermedades del tejido

conectivo, exposición a teratógenos o cons-

tricción intrauterina (5-11). Hageman, en su

serie de 75 casos con hipocinesia fetal, en-

contró 14 de 61 con alteraciones cerebrales

genéticas como hidrocefalia, hidranencefalia

y microcefalia. En 14 pacientes refirió, ade-

más, cambios de la médula espinal —como

degeneración de las células de las astas an-

teriores—, y otros casos tuvieron causas

diversas —como trastornos miopáticos,

miastenia grave congénita, neuropatías con-

génitas y alteraciones del tejido conjun-

tivo o de la piel— (12).

Por otra parte, Witters, en un estudio de

treinta pacientes diagnosticados con se-

cuencia de deformación por acinesia fetal,

pudo realizar un diagnóstico anatomo-

patológico en el 53% de los casos. De éstos,

la mitad de las anomalías cerebrales fueron

seguidas por los problemas miopáticos (5).

Lavi, entre tanto, reportó un caso con el

fenotipo, posiblemente relacionado con

ingesta materna de cocaína y cambios neuro-

patológicos secundarios a lesión isquémica

en el cerebro, adquirida esta última en el

útero (10). Después, debido a esta diversi-

dad de etiologías, y basándose en la inac-

tividad como causa primordial del cuadro,

Moerman propone una aproximación fetopa-

tológica —basada en el examen del sistema

nervioso central (SNC)— que incluya la

médula espinal y el tejido muscular (13).

De esta manera solamente se pueden dife-

renciar los casos genéticos de los adquiri-

dos (3).

De acuerdo con las manifestaciones clíni-

cas, se proponen tres tipos de síndromes: el

tipo uno, que muestra el cuadro descrito ori-

ginalmente como síndrome de Pena-Shokeir,

con todas su manifestaciones; el tipo dos, o

síndrome cerebro-óculo-fascio-esquelético

(COFS), que es una enfermedad degenerativa

autosómica recesiva del SNC y que lleva a

atrofia cerebral con calcificaciones, cataratas

congénitas bilaterales, microcórnea, atrofia

óptica, contracturas articulares progresivas

y fallas en el crecimiento (14-15), y el tipo

tres, que se ha descrito como un fenotipo in-

termedio entre los síndromes COFS y Neu-

Laxova (grave retardo del crecimiento,

fenotipo cerebro-artro-digital, displasia
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ectodérmica y edema), lo cual sugiere que

las dos condiciones representan diversos

grados de gravedad de una misma mutación

autosómica recesiva (11).

En general, el diagnóstico es posnatal y

con estudio patológico; sin embargo, es im-

portante realizarlo tempranamente. Uno de

los métodos usados en la actualidad es el ul-

trasonido (tradicional o tridimensional), con

el cual se pueden evaluar las contracturas, el

tamaño de los huesos y de los pulmones (16).

Se ha visto, además, que la sonolucencia

nucal puede ser un signo temprano del

fenotipo (17). Igualmente, en todos los pa-

cientes, sobre todo si existen antecedentes

familiares, se debe hacer un estudio

cromosómico, por cuanto en algunos casos

se pueden encontrar alteraciones (14,15).

Aunque el futuro de estos pacientes es

en general muy malo, la gravedad de las

lesiones que originaron las anomalías van

a establecer el pronóstico, por lo que es

muy importante buscar una etiología es-

pecífica para realizar una consejería gené-

tica o iniciar un tratamiento oportuno (16-

18). Dado que las causas más frecuentes

están relacionadas con trastornos cerebra-

les o miopáticos graves, es poco lo que se

puede hacer y estos niños fallecen en el

útero o rápidamente después de nacer. Es

probable, sin embargo, que algunos pa-

cientes puedan sobrevivir y crecer normal-

mente si la causa de la hipocinesia se puede

diagnosticar pronto y corregir de forma

total o parcial.

En consecuencia, las contracturas congé-

nitas pueden responder a tratamiento quirúr-

gico y terapia física si la unidad neuromuscular

está intacta; además, algunas formas de retar-

do de crecimiento intrauterino pueden alcan-

zar un crecimiento adecuado después del

nacimiento. Asimismo, en casos de hipoplasia

pulmonar, los pulmones pueden tener un cre-

cimiento compensatorio posterior, que le dan

al individuo afectado una función pulmonar

normal en la infancia tardía.
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