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¿De qué hablamos?

Los trastornos de espectro alcohólico fetal (TEAF) son la principal causa de discapacidades
prevenibles en el mundo.

Los efectos adversos del alcohol sobre el feto en desarrollo fueron inicialmente descritos en niños
gravemente afectados con un patrón asociado de malformación que se denominó síndrome
alcohólico fetal (SAF) (Lemoine P, 1968; Jones KL, 1973).

Conforme los pediatras se fueron familiarizando con la presentación clínica de los niños
prenatalmente expuestos al alcohol, quedó claro que las discapacidades asociadas representan
un espectro, de leve a severo, que se ha denominado TEAF, describiéndose cuatro categorías
diagnósticas distintas: SAF, SAF parcial, trastorno del neurodesarrollo relacionado con el alcohol
y malformaciones congénitas relacionadas con el alcohol (IOM, 1996).

Desde entonces se han propuesto diversos sistemas de diagnóstico, pero fue en 2005 cuando se
describieron pautas clínicas específicas que permitieron asignar diagnósticos dentro de la
clasificación de la OIM de 1996 (Hoyme HE, 2005).

Debido a la creciente prevalencia en los niños, la Academia Americana de Pediatría enfatiza que:
no hay una cantidad de consumo de alcohol durante el embarazo que se pueda considerar
segura; no hay un trimestre seguro durante el embarazo para beber alcohol; todas las formas de
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alcohol plantean un riesgo similar; el consumo de alcohol representa un riesgo para el feto y este
riesgo está relacionado con la dosis (Williams JF, 2015).

¿Cuál es su prevalencia?

Los estudios epidemiológicos confirman que los niños y los jóvenes bajo la tutela de los sistemas
de protección y reforma constituyen las poblaciones de alto riesgo (Lange S, 2013; Miller LC,
2006; Oliván Gonzalvo G, 2011a; Ospina M, 2013; May PA, 2014).

Escenario
TEAF
(%)

SAF/SAFp
(%)

Comunidad
0,02-
0,50

0,0006-
0,30

Colegios
0,50-
10,70

0,36-2,90

Centros de educación
especial

2,10-
8,80

4,90-5,40

Correccionales
juveniles

9,80-
23,30

1,04-
10,00

Centros de protección
infantil
(orfanatos, centros de
acogida)

16,90-
52,00

6,00-
21,00

¿Cómo se define una exposición prenatal al alcohol documentada?

Para definir una exposición prenatal al alcohol durante el embarazo documentada, se deben
cumplir una o más de las siguientes condiciones (Allen JP, 2003; May PA, 2013; Morini L, 2013;
NIAAA, 2005).

Que la gestante haya ingerido 6 o más bebidas alcohólicas a la semana, durante 2 o más
semanas. La información debe ser obtenida de la madre biológica o una fuente colateral
confiable (cónyuge, pariente cercano o amigo, expediente de servicios sociales o
certificado médico).
Que la gestante haya ingerido 3 o más bebidas alcohólicas por ocasión, en 2 o más
ocasiones. La información debe ser obtenida de la madre biológica o una fuente colateral
confiable (cónyuge, pariente cercano o amigo, expediente de servicios sociales o
certificado médico).
Existencia documentada de problemas legales, sociales o médicos relacionados con el
consumo de alcohol en la proximidad (antes o durante) del embarazo índice.
Existencia documentada de intoxicación etílica durante el embarazo o el parto mediante
análisis de contenido de alcohol en la sangre, la respiración o la orina de la madre.
Pruebas positivas con biomarcadores de exposición al alcohol establecidos durante el
embarazo o tras el parto (análisis de ésteres etílicos de los ácidos grasos, etilglucurónido
y/o etilsulfato en el pelo/uñas de la madre, orina, sangre, placenta o meconio del recién
nacido).
Documentación del riesgo prenatal incrementado asociado con el consumo de alcohol
durante el embarazo evaluado mediante una herramienta de detección validada (CAGE,
MAST, AUDIT, T-ACE).

¿Cuál es el proceso y los criterios para el diagnóstico?
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Diagnosticar un TEAF es un proceso médico complejo que se consigue a través de un enfoque
estructurado por un equipo clínico multidisciplinario coordinado por un pediatra o un genetista
clínico con experiencia en toda la gama de síndromes de malformaciones humanas y la
evaluación dismorfológica de los niños expuestos prenatalmente al alcohol. Además de una
evaluación médica, se debe realizar una evaluación neurológica y psicológica por expertos, y una
entrevista o búsqueda de información para documentar la ingesta prenatal de alcohol materno.
Otros miembros del equipo pueden incluir pediatras del comportamiento, psiquiatras, logopedas,
terapeutas ocupacionales, fisioterapeutas, educadores especiales, audiólogos y oftalmólogos
(Clarren SK, 2011; Cook JL, 2015).

Primer paso

Evaluar de forma documentada si se ha producido una ingesta prenatal de alcohol (véase
apartado: ¿Cómo se define una exposición prenatal al alcohol documentada?).

Es importante considerar también el patrón general de consumo de alcohol inmediatamente antes
del reconocimiento del embarazo, ya que es común que el patrón de consumo de alcohol de 3
meses antes del embarazo persista hasta el embarazo temprano (May PA, 2013).

Segundo paso 

Evaluar la morfología facial (longitud de las fisuras palpebrales [guía diagnóstica], medida de la
lisura del filtrum y de la delgadez del labio superior [guía diagnóstica]).

La presencia o ausencia de las 3 características cardinales faciales del TEAF debe ser objetiva
(CDCP, 2004; Astley SJ, 2015; Astley S, 2016):

1. Fisuras palpebrales cortas: las medidas inferiores o iguales al percentil 10 son consistentes
con los efectos de la exposición prenatal al alcohol.

2. Filtrum liso: las puntuaciones de 4 o 5 son consistentes con los efectos de la exposición
prenatal al alcohol.

3. Borde bermellón del labio superior fino: las puntuaciones de 4 o 5 son consistentes con los
efectos de la exposición prenatal al alcohol.

Si 2 de las 3 características faciales cardinales están presentes, el niño es clasificado como:
evaluación de la dismorfología facial para TEAF positiva.

En los niños con SAF/SAFp, las 3 características cardinales faciales se observan en el 80-85% de
los casos. En el resto solo se observan 2 características cardinales.

Tercer paso

Medir la talla, el peso y el perímetro craneal.

Se define retraso de crecimiento cuando los valores de los parámetros son inferiores o iguales al
percentil 10 comparados con los estándares de crecimiento de referencia o, en su defecto, con
los patrones de crecimiento infantil de la OMS (CDCP, 2004).

En los niños con SAF/SAFp, el 96% presenta un perímetro cefálico ≤p10, el 89% una talla ≤p10, y
el 87% un peso ≤p10.

Cuarto paso

Evaluar el desarrollo neurológico y psicológico.

Debido a que las manifestaciones primarias de los efectos teratogénicos del alcohol se
demuestran por cambios en la estructura y/o función del cerebro, la evaluación integral del
neurodesarrollo es esencial. Hay que tener presente que una evaluación cognitiva y del
comportamiento comprensiva puede no ser posible mediante el uso de herramientas de

evaluación convencional hasta después de los 3 años de edad. Sin embargo, se sabe que los

http://depts.washington.edu/fasdpn/htmls/fas-face.htm
http://depts.washington.edu/fasdpn/htmls/lip-philtrum-guides.htm
http://www.who.int/childgrowth/standards/es/
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evaluación convencional hasta después de los 3 años de edad. Sin embargo, se sabe que los
niños afectados de TEAF evolucionan de manera previsible en el tiempo y que las deficiencias
que manifiestan (neurocognitivas, adaptativas y de auto-regulación) pueden ser correlacionadas
con áreas de vulnerabilidad cerebral (Coles CD, 1991; Brown RT, 1991; Howell KK, 2006; Oliván
Gonzalvo G, 2012).

Se define deficiencia neuroconductual cuando el nivel del área del desarrollo evaluada mediante
pruebas estandarizadas es ≥1,5 DE por debajo de la media comparado con los estándares de
referencia (Hoyme HE, 2016).

¿Cuáles son las categorías diagnósticas?

Última actualización de las categorías diagnósticas de los TEAF (Hoyme HE, 2016).

Categoría I. Síndrome Alcohólico Fetal.

Con o sin exposición prenatal al alcohol documentada. Requiere la presencia de todos los
criterios (A-D).

A. Patrón característico de anomalías faciales menores que incluyan 2 o más de las siguientes:

1. Fisuras palpebrales cortas (≤p10).
2. Borde bermellón del labio superior fino (rango 4 o 5).
3. Filtrum liso (rango 4 o 5).

B. Deficiencia de crecimiento prenatal y/o postnatal:

1. Talla y/o peso ≤p10.

C. Deficiente crecimiento cerebral, morfogénesis anormal o neurofisiología anormal, que incluya 1
o más de las siguientes:

1. Perímetro cefálico ≤p10.
2. Anomalías estructurales del cerebro (hipoplasia cuerpo calloso, vermis cerebelar, ganglios

basales, hipocampo).
3. Convulsiones no febriles recurrentes (descartadas otras causas de convulsiones).

D. Deficiencia neuroconductual:

1. En niños de ≥3 años de edad [requiere la presencia de a) o b)]:
a) Con deficiencia cognitiva:

Deficiencia global evidente (capacidad conceptual general ≥1,5 DE por debajo
de la media, o cociente intelectual ejecutivo, verbal o espacial ≥1,5 DE por
debajo de la media), o
Deficiencia cognitiva en al menos 1 área del desarrollo neuroconductual ≥1,5
DE por debajo de la media (función ejecutiva, deficiencia específica del
aprendizaje, deficiencia de la memoria o deficiencia de la visopercepción
espacial).

b) Con deficiencia conductual, sin deficiencia cognitiva:
Deficiencia conductual evidente en al menos 1 área ≥1,5 DE por debajo de la
media (alteración de la auto-regulación del humor o del comportamiento, déficit
de atención o control del impulso).

2. En niños de <3 años de edad:
Retraso en el desarrollo evidente ≥1,5 DE por debajo de la media.

Categoría II. Síndrome Alcohólico Fetal Parcial.

En niños con exposición prenatal al alcohol documentada, requiere la presencia de los
criterios A y B.
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A. Patrón característico de anomalías faciales menores que incluyan 2 o más de las siguientes:

1. Fisuras palpebrales cortas (≤p10).
2. Borde bermellón del labio superior fino (rango 4 o 5).
3. Filtrum liso (rango 4 o 5).

B. Deficiencia neuroconductual:

1. En niños de ≥3 años de edad [requiere la presencia de a) o b)]:
a) Con deficiencia cognitiva:

Deficiencia global evidente (capacidad conceptual general ≥1,5 DE por debajo
de la media, o cociente intelectual ejecutivo, verbal o espacial ≥1,5 DE por
debajo de la media), o
Deficiencia cognitiva en al menos 1 área del desarrollo neuroconductual ≥1,5
DE por debajo de la media (función ejecutiva, deficiencia específica del
aprendizaje, deficiencia de la memoria o deficiencia de la visopercepción
espacial).

b) Con deficiencia conductual, sin deficiencia cognitiva:
Deficiencia conductual evidente en al menos 1 área ≥1,5 DE por debajo de la
media (alteración de la auto-regulación del humor o del comportamiento, déficit
de atención o control del impulso).

2. En niños de <3 años de edad:
Retraso en el desarrollo evidente ≥1,5 DE por debajo de la media.

En niños sin exposición prenatal al alcohol documentada, requiere la presencia de los
criterios A-C.

A. Patrón característico de anomalías faciales menores que incluyan 2 o más de las siguientes:

1. Fisuras palpebrales cortas (≤p10).
2. Borde bermellón del labio superior fino (rango 4 o 5).
3. Filtrum liso (rango 4 o 5).

B. Deficiencia de crecimiento o deficiente crecimiento cerebral, morfogénesis anormal o
neurofisiología anormal:

1. Talla y/o peso ≤p10.
2. Deficiente crecimiento cerebral, morfogénesis anormal o neurofisiología anormal, que

incluya 1 o más de las siguientes:
a. Perímetro cefálico ≤p10.
b. Anomalías estructurales del cerebro (hipoplasia cuerpo calloso, vermis cerebelar,
ganglios basales, hipocampo).
c. Convulsiones no febriles recurrentes (descartadas otras causas de convulsiones).

C. Deficiencia neuroconductual:

1. En niños de ≥3 años de edad [requiere la presencia de a) o b)]:
a) Con deficiencia cognitiva:

Deficiencia global evidente (capacidad conceptual general ≥1,5 DE por debajo
de la media, o cociente intelectual ejecutivo, verbal o espacial ≥1,5 DE por
debajo de la media), o
Deficiencia cognitiva en al menos 1 área del desarrollo neuroconductual ≥1,5
DE por debajo de la media (función ejecutiva, deficiencia específica del
aprendizaje, deficiencia de la memoria o deficiencia de la visopercepción
espacial).

b) Con deficiencia conductual, sin deficiencia cognitiva:
Deficiencia conductual evidente en al menos 1 área ≥1,5 DE por debajo de la
media (alteración de la auto-regulación del humor o del comportamiento, déficit
de atención o control del impulso).
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2. En niños de <3 años de edad:
Retraso en el desarrollo evidente ≥1,5 DE por debajo de la media.

Categoría III. Trastorno del Neurodesarrollo Relacionado con el Alcohol.

Requiere la presencia de los criterios A y B (este diagnóstico no se puede realizar en niños
de <3 años de edad).

A. Exposición prenatal al alcohol documentada.

B. Deficiencia neuroconductual:

En niños de ≥3 años de edad [requiere la presencia de a) o b)]:

a) Con deficiencia cognitiva:
Deficiencia global evidente (capacidad conceptual general ≥1,5 DE por debajo de la
media, o cociente intelectual ejecutivo, verbal o espacial ≥1,5 DE por debajo de la
media), o
Deficiencia cognitiva en al menos 1 área del desarrollo neuroconductual ≥1,5 DE por
debajo de la media (función ejecutiva, deficiencia específica del aprendizaje,
deficiencia de la memoria o deficiencia de la visopercepción espacial).

b) Con deficiencia conductual, sin deficiencia cognitiva:
Deficiencia conductual evidente en al menos 1 área ≥1,5 DE por debajo de la media
(alteración de la auto-regulación del humor o del comportamiento, déficit de atención
o control del impulso).

Categoría IV. Malformaciones Congénitas Relacionadas con el Alcohol.

Requiere la presencia de los criterios A y B.

A. Exposición prenatal al alcohol documentada.

B. Presencia de 1 o más malformaciones mayores específicas (véase apartado: ¿Cuáles son las
malformaciones mayores específicas?).

¿Cuáles son las malformaciones mayores específicas?

Las malformaciones mayores específicas, demostradas en modelos animales y estudios en seres
humanos como resultado de la exposición prenatal al alcohol, más frecuentemente observadas
son (Hofer R, 2009; O’Leary CM, 2010; Oliván Gonzalvo G, 2011b):

Cardiacas: defectos del tabique interauricular, aberración de los grandes vasos, defectos
del tabique ventricular, defectos cardíacos conotruncales.
Esqueléticas: sinostosis radioulnar, defectos de segmentación vertebral, grandes
contracturas articulares, escoliosis.
Renales: riñones aplásicos/hipoplásicos/displásicos, riñones en "herradura", duplicaciones
ureterales.
Oftalmológicas: estrabismo severo, ptosis severa, anomalías vasculares de la retina,
hipoplasia del nervio óptico.
Otológicas: pérdida auditiva conductiva, pérdida auditiva neurosensorial.

¿Qué anomalías menores se observan con frecuencia?

La evaluación clínica de la presencia o ausencia de anomalías menores debe ser parte de la
evaluación dismorfológica de los niños con potencial TEAF. En los niños con SAF se han
observado numerosas anomalías menores, entre las que destacan (Hoyme HE, 2005; Hoyme HE,
2016; May PA, 2014; Oliván Gonzalvo G, 2007; Oliván Gonzalvo G, 2011b):
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Anomalías menores muy frecuentes (30-60% de los casos):

Hipoplasia mediofacial.
Epicantus.
Disminución distancia interpupilar/distancia intercantal ≤25%.
Puente nasal plano.
Pliegue palmar alterado.
Clinodactilia del 5º dedo.
Filtrum largo ≥90%.
Orificios nasales antevertidos.
Camptodactilia.

Anomalías menores menos frecuentes (5-29% de los casos):

Ptosis palpebral leve-moderada.
Pabellones auriculares en “vías de ferrocarril”.
Soplo cardiaco/enfermedad cardiaca congénita confirmada.
Estrabismo leve-moderado.
Supinación del codo limitada.
Uñas hipoplásicas.
Prognatismo.
Hipertricosis.

¿Qué es el sistema de puntuación dismorfológica?

La variación dismórfica global en cualquier niño con TEAF puede ser cuantificada mediante el
cálculo de un puntaje de dismorfología (Hoyme HE, 2016):

A cada una las características diagnósticas cardinales (perímetro cefálico ≤p10; déficit de
crecimiento combinado de peso y talla ≤p10; fisuras palpebrales cortas [longitud ≤p10];
filtrum liso [rango 4 o 5]; borde bermellón del labio superior fino [rango 4 o 5]) se le asigna
una puntuación de 3. La presencia de todas ellas supone una puntuación de 15 puntos.
A cada una de las anomalías menores muy frecuentes se le asigna una puntuación de 2.
La presencia de todas ellas supone una puntuación de 18 puntos.
A cada una de las anomalías menores menos frecuentes se le asigna una puntuación de 1.
La presencia de todas ellas supone una puntuación de 8 puntos.
La puntuación total posible es de 41 puntos.

Utilidad de este sistema de puntuación dismorfológica (May PA, 2013; Hoyme HE, 2016):

Permite la comparación objetiva entre los grupos de niños con TEAF.
Es una valiosa herramienta de investigación.
Es un instrumento útil como parte del proceso diagnóstico diferencial cuando se evalúan
características de trastornos genéticos u otros trastornos teratogénicos que pueden imitar
el TEAF.
Se correlaciona significativamente con la ingesta prenatal de alcohol durante la gestación,
así como con las características cognitivas y neuroconductuales del niño afectado.

¿Con qué otros síndromes malformativos hay que hacer un diagnóstico
diferencial?

El fenotipo facial de los TEAF también se observa en otros síndromes malformativos de etiología
genética y teratogénica (Leibson T, 2014; Oliván Gonzalvo G, 2011c), entre los que destacan:

Etiología genética:

Síndrome de Cornelia de Lange (OMIM 122470).
Síndrome de Dubowitz (OMIM 223370).

http://www.omim.org/entry/122470
http://www.omim.org/entry/223370
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Síndrome de Noonan (OMIM 163950).
Síndrome de Williams-Beuren (delección 7q11.23) (OMIM 194050).
Síndrome Velocardiofacial (delección 22q11.2) (OMIM 192430).
Síndrome de Duplicación 15q11-q13 (OMIM 608636).
Síndrome de Aaskog-Scott (OMIM 305400).
Síndrome de Smith-Lemli-Opitz (OMIM 270400).

Etiología teratogénica:

Síndrome de hidantoína fetal.
Síndrome de valproato fetal.
Embriopatía por Tolueno.
Efectos de la fenilcetonuria materna.

Además de las características cardinales diagnósticas de un TEAF, la compilación de las
anomalías menores es útil para realizar el diagnóstico diferencial con las fenocopias genéticas y
teratogénicas. De cualquier forma, cuando se está considerando una fenocopia genética la
prueba diagnóstica de mayor rendimiento es el análisis de Microarray de alta resolución (Hoyme
HE, 2016).

Algoritmos diagnósticos de los TEAF

 
Figura 1. Algoritmo diagnóstico de los TEAF con exposición prenatal al alcohol

documentada.

http://www.omim.org/entry/163950
http://www.omim.org/entry/194050
http://www.omim.org/entry/192430
http://www.omim.org/entry/608636
http://www.omim.org/entry/305400
http://www.omim.org/entry/270400
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Figura 2. Algoritmo diagnóstico de los TEAF con exposición prenatal al alcohol no

documentada.
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