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TERATOGENIA ASOCIADA CON LA GASTRULACIÓN 

La gastrulación por sí misma puede interrumpirse por anomalías genéticas o por 
agentes tóxicos. Este es el caso de la disgenesia caudal (sirenomelia), en la que 
no se forma suficiente mesodermo en la región más caudal del embrión y conlleva 
a la aparición de anomalías de estas estructuras. El mesodermo contribuye a la 
formación de las extremidades inferiores, el sistema urogenital (mesodermo 
intermedio) y las vertebras lumbosacras. 

Otras de las patologías asociadas con la teratogenia y con la gastrulación es la 
transposición visceral, malformación caracterizada por la trasposición de las 
vísceras en el tórax y el abdomen. Además pueden aparecer tumores asociados 
con la gastrulación, como los teratomas sacrococcígeos, que suelen contener 
tejidos derivados de las tres capas embrionarias (ectodermo, endodermo y 
mesodermo). Estos tumores son los más comunes en los recién nacidos, y su 
frecuencia es de un caso por cada 37 000 nacimientos. Estos tumores también 
pueden originarse a partir de células germinales primigenias que no logran migrar 
hacia la cresta gonadal. 

MALFORMACIONES CONGÉNITAS Y REPORTE DE CASOS 

Teratoma de la línea media craneal 

Los tumores de la cavidad oral y de la nasofaringe son poco comunes en el recién 
nacido. El epignato es un teratoma de la región orofaríngea compuesto de células 
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del ectodermo, mesodermo y endodermo que generalmente se extiende a través 
de la boca como una masa evidente. Los teratomas son los tumores de células 
germinales extragonadales más comunes en la infancia, pues llegan a afectar a 
uno por cada 40 000 nacidos vivos. Estos tumores están bien circunscritos y 
contienen una diversidad de tejido maduro e inmaduro, entre los que se identifica: 
epitelio escamoso, respiratorio, glandular y gastrointestinal; tejido de la glándula 
tiroides, del páncreas e hígado; tejido nervioso, cartílago, hueso, músculo y grasa. 

El epignato es un teratoma congénito del paladar duro, localizado en la región de 
la bolsa de Rathke. La mayor parte se desarrolla de manera unidireccional, dentro 
de la cavidad oral, y provoca obstrucción de la vía aérea, pero cuando el 
crecimiento es bidireccional, afecta las estructuras intracraneales. 

En Armenia (Quindío, Colombia) se reportó un caso excepcional, producto de una 
multigestante de 28 años remitida al servicio de gineco-obstetricia del Hospital 
Universitario San Juan de Dios (HUSD), que correspondió a un teratoma de la 
línea media craneal, diagnosticado prenatalmente mediante ultrasonido, junto con 
la confirmación y correlación anatomopatológica, y el análisis embriogenético. 

En el estudio se practicó una ecografía de nivel III, que reveló presentación 
cefálica enclavada en el tercio inferior, por lo que fue difícil la identificación de la 
línea media. A nivel del cavum del septúm pelúcidum, en la fosa media izquierda, 
se observó una zona anecoica quística irregular bilobulada sugestiva de lesión 
vascular. Sobre el parietal izquierdo y la sutura coronaria izquierda se observó una 
línea de continuidad. La órbita izquierda se encontró invadida por una gran masa 
redondeada y lobulada, que medía 10 x 10 cm, la cual desplazaba el globo ocular 
y el pabellón auricular izquierdo; además ocupaba la región frontoparietal 
izquierda. El globo oscular izquierdo se observó aumentado y mostraba 
conformaciones anormales con lesión hiperecoica sugestiva de catarata. 

Por los hallazgos descritos se propusieron los siguientes diagnósticos: embarazo 
único vivo con edad gestacional de 40 semanas; polihidramnios severo a tensión; 
malformación facial por teratoma y malformación cerebrovascular. La revisión de 
la literatura confirma la rareza de este tipo de tumores. 
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IMPORTANCIA DE LOS PROCESOS MOLECULARES EN LA DINÁMICA 
EMBRIONARIA 

Los recientes avances en el conocimiento de los mecanismos moleculares que 
controlan la dinámica embrionaria aportan sobre cuestiones cruciales en la 
biología del desarrollo. Se ha venido planteando en este trabajo el interés, en el 
campo de la biología del desarrollo, por develar el misterio de cómo un huevo 
fertilizado, que inicia al poco tiempo su segmentación dentro de la dinámica 
embrionaria, empieza a transformarse en un organismo multicelular bien sea un 
pez, anfibio, reptil, ave o mamífero, incluyendo en este grupo al humano. Esto 
lleva a plantearse algunas preguntas sobre este mecanismo tan complejo, entre 
las que se pueden mencionar: ¿Cómo se coordinan las células del embrión para 
formar, por ejemplo, una aleta, ala, brazo, etc., en los cordados? ¿Cuál es el 
mecanismo causante de la disposición precisa en la formación de huesos, 
músculos, nervios, etc.? 

Según Pisanó, a lo largo de la historia del siglo XX estas mismas preguntas han 
sido planteadas por investigadores como Spemann en 1935, Seidel en 1952, 
Chang en 1954, Dalc en 1967 y His en 1984. De acuerdo con esto, Bostuoabad y 
Pisanó postulan la "teoría de las localizaciones germinales", según la cual, las 
futuras partes del embrión existirían en estadios muy precoces como territorios 
órgano-formativos y como prueba de la totipotencia ovular en mamíferos. En este 
sentido, Seidel en 1952 realizó un estudio interesante, cuyos resultados mostraron 
cómo los dos primeros blastómeros de conejo, luego de haber sido separados, 
dieron cada uno origen a un embrión normal. Un resultado similar se obtuvo con el 
desarrollo del primero de los dos blastómeros irregulares, mantenidos en explante, 
en Bufo arenarum. 

El desarrollo de la proteína verde fluorescente (GFP, por sus siglas en inglés), 
como un marcador para observar la expresión de los genes, es un avance 
científico que ha sido ampliamente utilizado en el campo de la biología del 
desarrollo y las ciencias biomédicas en general. Hace más de una década que se 
demostró su aplicación en el marcaje de estructuras biológicas, como la 
identificación de neuronas en el nemátodo Caenorhabditis elegans, por lo que esta 
proteína se ha utilizado también en el estudio de diferentes procesos a nivel 
celular, para observar cómo migran las células cancerosas hasta llegar a hacer 
metástasis, así como para analizar la actividad de las células embrionarias y 
observar cómo conquistan nuevos espacios hasta lograr su diferenciación en 
órganos específicos. 

Los estudios de la genética clásica y molecular han permitido el descubrimiento de 
muchos genes que participan en los bien regulados programas del desarrollo y 
que dan origen a organismos tan complejos como los vegetales y animales. Así 
que la comprensión de la base molecular para la acción de estos genes es una de 
las metas más perseguidas por la biología tanto en el pasado siglo como en el 
presente. 
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Los genes Hox, descubiertos en la mosca de la fruta Drosophila melanogaster, 
constituyen una familia de genes que codifican factores de transcripción que 
regulan muchos procesos del desarrollo, a menudo de una manera combinatoria. 
Determinadas mutaciones en esos genes afectan, por ejemplo, la ubicación de los 
primordios de las extremidades en cordados; así como mutantes para el gen 
Hoxb5 presentan desplazamiento de ciertas estructuras de las extremidades 
respecto de las posiciones normales en el flanco embrionario. El estudio de los 
genes Hox en muchas especies de los diversos grupos animales ha establecido 
que el complejo homeótico es una característica universal de los organismos 
multicelulares y que este complejo existía ya hace unos 540 millones de años 
durante el Cámbrico inferior, por lo que se plantea una relación estrecha causal 
entre la explosión del Cámbrico y la aparición del complejo Hox. 

Se ha observado que los genes nodal juegan un papel importante en la regulación 
de la dinámica embrionaria. Estos genes se encuentran en todos los vertebrados y 
su expresión regula el patrón de diferenciación del cigoto mediante interacciones 
moleculares complejas. Las proteínas nodal, una subclase dentro de la 
superfamilia de proteínas conocidas como TGF-ß, están relacionadas con la 
inducción del mesodermo, el desarrollo de la porción rostral del SNC y la 
determinación de la asimetría derecha- izquierda del corazón y de otros órganos 
de los vertebrados (48, 49). De manera parecida, el HNF-3ß (Factor Nuclear 
Hepático) mantiene el nódulo primitivo y, más tarde, induce la especificidad 
regional en las áreas del prosencéfalo y mesencéfalo. Sin HNF- 3B, los embriones 
no consiguen gastrular adecuadamente y carecen de estructuras prosencefálicas y 
mesencefálicas. Con respecto a la región central y caudal del embrión, la 
formación del mesodermo dorsal está regulada por el gen brachyury (T), que se 
expresa en el "nódulo", las células precursoras de la notocorda. Este gen es 
esencial para la migración de las células a través de la línea primitiva. 

Por otro lado, el estudio de mutaciones en humanos y en ratones confirma que 
Pax6 juega un papel crítico en la formación del ojo y que la haploinsuficiencia para 
Pax6 en humanos causa aniridia, desorden caracterizado por hipoplasia del iris y 
de la fóvea, acompañado de catarata, incapacidad corneal y glaucoma progresivo. 
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