4 Diagndstico prenatal de una miopatia
hereditaria: Pie zambo bilateral asociado a otras
anomalias
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Objetivos: Revisar el protocolo diagnostico, manejo y prondstico ante pie equinovaro bilateral.
Material y Método: Analisis de un caso acaecido en nuestra unidad y revision de la literatura.
Resultados: Gestante de 12 semanas con antecedente de una hija viva con retraso psicomotor,
hipotonia, pie equinovaro congénito, camptodactilia V dedo de mano izquierda y paladar ojival
con sospecha de miopatia hereditaria versus colagenopatia. 7

Se realiza el screening  de
cromosomopatias con bajo riesgo de
aneuploidias (1:20.000) sin otros
hallazgos patologicos. Se remite Ia
pareja a geneética. Sin embargo, se
decide recitar en la semana 16 por el
antecedente de |la gestacion anterior
para estudio morfologico precoz. 7

Imagen 1. Pie equino varo en la semana 16.

Se objetiva pie equinovaro bilateral y agenesia
renal derecha. Se realiza estudio de ADN de la
hija viva y se propone amniocentesis para
array-CGH. El estudio de ADN de |a hija viva y
el array-CGH son diagnodsticos para miopatia
nemalinica. La pareja decidio finalizar la
gestacion mediante una IVE en la semana 19
tras conocer el diagnostico. 7

Imagen 2. Pie equino varo en la semana 16.

Conclusiones: El pie equinovaro es una
anomalia congénita con una incidencia de 0,1-
0,3% de nacimientos. El 60% se presenta de
forma bilateral. El riesgo de cromosomopatia
es mayor cuando se asocia a otras anomalias
Imagen 3. Agenesia renal derecha demostrada con Doppler Color en lasemana 16. | CONGENItas alcanzando un 30%. 7

Sin embargo, si se presenta de forma aislada, el riesgo disminuye a un 3% si es bilateral y
cercano al 0% si es unilateral. Un porcentaje importante (48,6%) de pie equinovaro asocia
otras anomalias durante el embarazo, cuando esto sucede el riesgo de muerte perinatal o
alteraciones del neurodesarrollo se incrementa (OR=150).

La miopatia nemalinica con patron de herencia variable que provoca debilidad muscular, no
progresiva de gravedad variable. En |la biopsia muscular se observan inclusiones en los miocitos
llamadas cuerpos melanicos. 7
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