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Amniocentesis transvaginal para el
diagndstico genético temprano de
megavejiga. Reporte de caso

RESUMEN

Se comunica el caso de una paciente embarazada, con diagnéstico de
megavejiga a las 13 semanas de gestacion a quien se le realizé am-
niocentesis transvaginal como una alternativa segura para diagndstico
genético temprano, sobre todo cuando hay poco liquido amniético.
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Transvaginal Amniocentesis for early
genetic diagnostic of megacystis. Case
report

ABSTRACT

We show a case of pregnancy with mega bladder, and perform vaginal
amniocentesis, as a safe alternative to achieve early genetic diagnosis,
specially when the amount of amniotic fluid is low for the abdominal
approach.
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La incidencia de malformaciones en las vias
urinarias es de 0.65% en recién nacidos y pue-
den detectarse mediante ultrasonido en etapas
tempranas, al inicio de la funcién renal.' Esta
se estudia hoy dia con ultrasonografia y efecto
doppler, que son métodos no invasivos.? La
“megavejiga” es una obstruccién morfolégica o
funcional de la uretra fetal, quiza debida a falta
de diferenciacion del mesodermo, retencion
transitoria del saco de Yolk en la cavidad abdomi-
nal, enfermedades virales o defectos genéticos.
Las anormalidades genéticas reportadas en estos
casos son: trisomias 21y 13, monosomia X, de-
lecion 6q vy trisomia parcial 1g.> El diagnéstico
de megavejiga se establece seglin su tamano
en relacion con el del abdomen vy la edad fetal.
Maizels y su grupo definieron a la vejiga dilata-
da a la que se encuentra a la edad gestacional
(SDG) +2 , y megavejiga cuando es 10 mm mas
grande que una vejiga dilatada o méds de 12 mm.*
Cuando el diametro de la vejiga es de 7 a 15
mm la posibilidad de defectos cromosémicos,
principalmente trisomias 13 y 18, es de 20%;
sin embargo, en el grupo cromosémicamente
normal la megavejiga desaparece en 90% de
los casos. En megavejigas mayores de 15 mm
la posibilidad de defectos cromosémicos es de
10%, y en el grupo cromosémicamente normal
la vejiga crece progresivamente y va originando
el dafo renal.

La amniocentesis se describié en 1882 como una
posibilidad de tratamiento de polihidramnios;
posteriormente se utilizé en el diagndstico de
isoinmunizacién Rh. Fue hasta 1952 cuando
se practic por primera vez para determinar
la relacién entre el liquido amniético, las con-
centraciones de bilirrubina y la severidad de la
anemia fetal en la enfermedad hemolitica Rh.
En 1956 se demostr6 la posibilidad de identi-
ficar el sexo en la fase prenatal en las células
del liquido amniético, por la identificacién de
la cromatina X. En 1965 se sefal6 la utilidad
del liquido amnidtico para diagnosticar errores
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innatos del metabolismo. Después de ese afio,
gracias a la creacion y perfeccionamiento de la
amniocentesis se logré establecer el diagnéstico
prenatal en el primer trimestre del embarazo.®”

En 1967 se informé el primer diagnostico
intrauterino de una anomalia cromosémica
y, finalmente, a partir de la practica de la am-
niocentesis transabdominal se diagnosticé el
sindrome de Down, la galactosemia y la mu-
copolisacaridosis. Desde entonces se sigue
utilizando esta técnica para el diagnéstico
prenatal de algunas enfermedades, incluidas las
géneticas.4910

La amniocentesis puede ser transabdominal para
obtener liquido amnidtico apto para su analisis.
En este sentido se han encontrado los mejores
resultados alrededor de las 14 a 16 semanas;
antes de esa fecha la puncién es dificil y existen
pocas células fetales descamadas en el liquido
amniético con un riesgo menor de 0.5% de
pérdida gestacional."

Johnson Ay Lynn GM recomiendan que no se
realice la amniocentesis antes de la semana 16
porque en ese tiempo gestacional no es palpa-
ble el fondo del dtero. La técnica transvaginal
permite obtener liquido amnidtico a partir de
la semana 10 de gestacién, pero se agrega un
elevado indice de complicaciones.'

CASO CLiNICO

Paciente femenina de 34 anos, con antecedentes
de dos embarazos y un parto, la gestacion previa
fue dos afios antes por inseminacion intrauterina
indicada por infertilidad primaria, con embarazo
que evolucion6 normal hasta su término. El espo-
so era una varon de 38 afios, sano, sin habitos de
tabaquismo o alcoholismo. El segundo embarazo
se consiguié mediante inseminacion intrauteri-
na, con B-hCG de 3464 mUI/L. El ultrasonido
efectuado a la décima semana de gestacion no
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reporto alteraciones aparentes. En el control de la
semana 12 de gestacién se observé un feto Gnico,
vivo, con frecuencia cardiaca de 133 latidos por
minuto, fetometria de 12 semanas de gestacion,
translucencia nucal de 2.18 mm, hueso nasal,
imagen quistica en la pelvis en abdomen de
10.4 mm x 9.7 mm. Se decidié una conducta

expectante durante siete dias, con ultrasonido de
control a las 13 semanas; se encontrd un feto Gni-
co vivo, con frecuencia cardiaca de 148 latidos
por minuto, translucencia nucal de 1.69 mm,
hueso nasal y masa quistica en la pelvis de 17.8
x 13.7 mm, liquido amnidtico aparentemente
disminuido. (Figuras 1y 2)

Figura 1. Ultrasonido transvaginal con embarazo de
13 semanas de gestacién con megavejiga.

Figura 2. Ultrasonido transvaginal que muestra la
frecuencia cardiaca.

Se realiz6 un estudio citogenético prenatal por
amniocentesis, por via vaginal, con sedacién y
guia ultrasonografica con aguja 21 Gauge (Figura
3), se obtuvieron 7 mL de liquido amniético
y posterior al procedimiento se corroboré la
vitalidad.

Resultado citogenético

Cariotipo masculino 46XY,+13, rob(13;14)
(q10:q10) (sindrome de Patau, derivado de trans-
locacion 13:14). (Figura 4) Alfa-fetoproteina en
el liquido amnidtico: 48.05 mcg/mL. La paciente
decidié que se le interrumpiera el embarazo
enseguida de conocer el resultado citogenético,
con previa consejeria y firma de consentimiento

Figura 3. Amniocentesis transvaginal con guia ultra-
sonogrdfica.
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Figura 4. Resultado citogenético 46XY,+13, rob(13;14)
(q10:q10).
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informado. El cariotipo de la madre era 46XX'y
el del padre 45,XY,rob, (13;14),(q10;q10).

DISCUSION

Se reportd el caso clinico de pacientes sin facto-
res de riesgo para anormalidades genéticas, con
hallazgo dnico de megavejiga, que no es parte
de las caracteristicas habituales de la trisomia
13 o sindrome de Patau, donde la sospecha
diagndstica se confirmé en el segundo o tercer
trimestre.’® La megavejiga puede detectarse a
partir de las 10 semanas, con una frecuencia
de 1/1500 embarazos, nueve veces mds fre-
cuente en fetos varones.' Esta descrito que la
pared vesical no tiene elementos contractiles
por la ausencia de musculo liso e inervacion,
con posibilidad de terminacién espontanea.'
La asociacién con otras alteraciones en estruc-
turas visibles (traslucencianucal y hueso nasal)
a esas semanas se vincula con aneuploidias.
Sin embargo, la amniocentesis se indicé por el
incremento de la imagen quistica que confirmé
la aneuploidia.’® La decision de la pareja de
interrumpir médicamente el embarazo se tomé
después del consejo genético y el mal prondstico
de supervivencia del feto.

El Codigo Penal Federal, en su capituloVI, articulo
334, permite el aborto cuando la mujer embara-
zada o su feto corran peligro de muerte, a juicio de
su médico y el dictamen de otro distinto, siempre
que esto sea posible y el peligro de continuarlo
sea mayor.'” En el capituloV, articulo 148, fraccion
Ill, del Cédigo Penal para el Distrito Federal la
interrupcion médica del embarazo esta permiti-
da cuando a juicio de dos médicos especialistas
exista razén suficiente para diagnosticar que el
feto tiene alteraciones genéticas o congénitas
que pueden originar danos fisicos o mentales,
al limite que pongan en riesgo su supervivencia,
siempre que se tenga el consentimiento de la
embarazada.’® La viabilidad del aborto, cuando
existen suficientes argumentos para diagnosticar
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que el feto tiene alteraciones genéticas o congé-
nitas graves, esta estipulada s6lo en 12 entidades
federativas y el Distrito Federal: Baja California
Sur, Coahuila, Colima, Chiapas, Guerrero, Estado
de México, Morelos, Oaxaca, Puebla, Quintana
Roo, Veracruz y Yucatan.'

CONCLUSION

La amniocentesis temprana, con evidencia de
alteracién genética grave, permitié la decision de
la interrupcion temprana del embarazo, lo que
redujo las complicaciones fisicas y emocionales
a la paciente. La maniobra de aspiracion de
liquido amniético por via vaginal es una alterna-
tiva poco traumatica, debido a que la visibilidad
por ultrasonido es excelente, la cantidad de
tejido a atravesar es minima y el didmetro de la
aguja es muy delgado. Es una opcién adecuada
de tratamiento de embarazos tempranos en
pacientes muy obesas o en caso de alguna difi-
cultad técnica para la amniocentesis tradicional
y en casos de estudios genéticos normales puede
continuarse la gestacion porque las posibilidades
de complicaciones son bajas.
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