CARTAS AL DIRECTOR

Diagndstico prenatal temprano del sindrome de regresiéon
caudal asociado con la diabetes mellitus

Gr. Director:

En un reciente nimero de su revista, Antifiolo et
al! describen el caso de un feto diagnosticado pre-
natalmente de un «indrome de regresion caudaly y
nos gustaria hacer algunos comentarios al respecto.

Es cierto que Duhamel?, en el afio 1961, acufi6 el
término «indrome de regresién caudaly si bien hoy
dia consideramos que la regresién caudal, en toda
su variable expresion clinica, es la respuesta dis-
morfolégica de la unidad de desarrollo primario,
que corresponde a todo el embrién durante las pri-
meras 4 semanas desde la fecundacién (blastogéne-
sis)>”. Por tanto, la regresion caudal se considera un
defecto de zona (o unidad) de desarrollo y, como
tal, es clinica y etiolégicamente heterogéneo’. Esta
es la razén por la que se observa como consecuen-
cia del efecto de diferentes alteraciones cromosémi-
cas, de diferentes tipos de genes, y de distintos tipos
de factores ambientales, como la diabetes mellitus
materna’ 2. Todos estos aspectos se han demostra-
do en trabajos experimentales!®. Wei y Sulik!®, usan-
do embriones de pollo, mostraron que las alteracio-
nes que se observan en todo el espectro de
expresiéon de lo que se llama regresiéon caudal (in-
cluyendo hasta la sirenomelia), ocurren durante un
periodo que en la especie humana corresponde al
anterior al dfa 25 posfertilizacion, es decir, durante
la blastogénesis.

Todo esto nos lleva a subrayar la importancia de
utilizar la terminologia adecuada. Cuando hablamos
de un sindrome, estamos indicando que todos los
afectados por ese cuadro clinico suelen tener la mis-
ma causa (sea génica o cromosdmica), y un deter-
minado riesgo de repeticién familiar. Por tanto, es
importante que se aclare que la regresion caudal es
un defecto de zona de desarrollo, y que esta deno-
minacién no implica un diagnéstico etiolégico sino
patogénico. Por ello, en cada afectado la causa (co-
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nocida o desconocida) que da lugar a esa alteracion
patogénica puede ser diferente. Esta es la razéon por
la que usar términos como «indrome de regresion
caudal» puede llevar a interpretaciones incorrectas y
errores de asesoramiento genético.

En general, la terminologia dismorfolégica lleva
implicitos unos conceptos biolégicos y, si no se uti-
liza bien, se va a producir una gran confusién, no
s6lo entre los clinicos sino, lo que es peor, en los
padres de los nifios afectados.

Por otra parte, cuando un determinado cuadro
clinico es producido por un factor ambiental, como
la diabetes mellitus, dicho cuadro no se debe deno-
minar «sindrome» sino mds bien embriopatia, fetopa-
tia o embriofetopatia, dependiendo del efecto. Con
estas denominaciones lo que estamos haciendo es
una diferencia esencial: los sindromes son produci-
dos por causas intrinsecas (conocidas o sospecha-
das) al embrién, y las embriofetopatias son siempre
procesos de origen extrinseco al embrién y feto.
Estos conceptos también implican diferencias en los
potenciales riesgos de repeticién en la familia y, por
tanto, es muy importante su correcta utilizaciéon pa-
ra el asesoramiento genético.

Por dltimo, los autores del articulo comentan que
la regresién caudal es 250 veces mds frecuente en
los hijos de mujeres con diabetes mellitus que en la
poblacion general, y dan como referencia un traba-
jo del afio 1987. A este respecto, queremos comen-
tar que, en general, las frecuencias de muchos de-
fectos congénitos varfan de unos trabajos a otros en
funcién de miiltiples causas, entre ellas la poblacién
estudiada. En nuestra poblacién, la frecuencia de la
regresion caudal en hijos de madres diabéticas, en
relacion con los hijos de las madres no diabéticas, es
mucho menor, como reflejamos en un trabajo que
publicamos en el afio 199412,

Nos parece importante hacer estas consideracio-
nes, porque los trabajos que se publican en nues-
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tras revistas son una fuente importante para la edu-
cacién médica continuada y basada en la evidencia.
Por ello, la utilizacién inadecuada de la terminolo-
gia clinica puede dar lugar a serias consecuencias.
Y esto es crucial cuando se trata de problemas que,
como los defectos congénitos, son de muy baja fre-
cuencia.
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