alformaciones congénitas en un recién nacido. A
propoésito de un caso.

Congenital malformations in a newborn. About a case.
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RESUMEN

FL recién nacido con anomalias congénitas, puede ser perfectamente compatible con una historia clinica materna normal y pasar
desapercibido. Se debe sospechar anomalias congénitas fetales en madres con embarazos pretérminos en un 33% de los casos. El defecto
eml)riolégico se produce alas10 ull semanas de gestacion, por fallo em]ariolégico del cierre dela payed abdominal anterior. Su incidencia es de
3-4 por cada 10.000 nacimientos. Un 40% de los mismos cursa con Trisomias 13, 18, ?1, sindrome de turner o tyiploiclia incompatil)le con la vida.
Més de 2/3 partes de RN con onfalocele tienen anormalidades de otros 6rganos: El onfalocele se presenta en edades de méxima paridad (20-
3D afios) e incluso més avanzadas. Su etiologia es desconocida. Se postulan factores como exposicién a agentes teratégenos en las primeras
semanas de gestacién, deficiencias nutricionales y predisposicién genética posilalemente vinculada a defectos enzimaticos maternos. El
siguiente caso es un recién nacido pretérmino que presenté malformaciones congénitas, cuya madre no registré antecedentes gineco obstétricos

ni clinicos de importancia.
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SUMMARY

The newborn with Congenital malformations can be perfectly compatil)le with normal maternal medical history and 8o unnoticed. Fetal
congenital anomalies should be suspected in mothers with preterm pregnancies in 33% of cases. The embryological malformation takes place
in the 10th or llth gestation week caused by embryological defect in the closure of anterior abdominal wall. The incidence is -4 out of every
10.000 births; 40% of them present trisomies 13,18, 21, Turner's Syndrome or triploidy incompatible with life. More than 2/3 of NB with
omphalocele have abnormalities in other organs. Omphalocele is present in maximum parity ages (QO~35 geays) even older. The etiologg is
unknown. Factors such as: teratogenic agent exposures during the first weeks of gestation, nutritional deficiencies and genetic bias possibly
involved in maternal enzymatic malformations, are suspected. The following preterm newborn case study presented congenital abnormalities,
athough its mother did not have important gynecologic-obstetric or clinical backgrounds.

Keg words: Congenital anomalies. Omphalocele. Teratogenic agents.

Introduccion

Las malformaciones congénitas en los recién
nacidos pueden ser detectadas intrauterinamente
mediante la ecografia prenatal que ofrece la
posibilidad de diagnosticar la mayoria de los
defectos estructurales del feto. Ello permite
intervenir adecuadamente y a su debido tiempo
ante diferentes malformaciones congénitas para
conseguir su correccion de forma eficaz, ya sea
interrumpiendo el embarazo cuando el feto sea
viable en la vida extrauterina o realizando
tratamientos intrauterinos’. El onfalocele, junto
con la gastrosquisis, constituye un tipo de
malformacién congénita denominada “Defecto de
la Pared Abdominal Anterior”.

Ambos se originan entre las semanas 10 y 11 de
gestacion por un fallo en el cierre embrioldgico de
la pared abdominal®.

El onfalocele y la gastrosquisis, corresponden a
un conjunto de malformaciones anatomo
estructurales de diversa patogenia, severidad y
prondstico cuyo denominador comdn es la
eventracion de visceras a través del defecto de la
pared abdominal®.

Se presentan como defecto aislado o formando
parte de sindromes como la pentalogia de cantrell
(defectos epigastricos asociados a defectos en el
esternon, diafragma y cardiacos) sindrome de
beckwith-wiedemann, sindrome de regresion
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caudal o trisomias 13,18 y 21; sindrome de turner
o triploidia incompatible con la vida. Constituyen
las denominadas urgencias neonatales, que
pueden ser diagnosticadas en el periodo prenatal,
mediante:

.- Ultrasonografia.

- Amniocentesis.

Durante el nacimiento se diagnostica durante el
examen fisico®.

Etiologia: Su etiologia, es desconocida. Se
postulan factores como exposicion a agentes
teratégenos en las primeras semanas de gestacion,
deficiencias  nutricionales y  predisposicion
genética posiblemente vinculada a defectos
enzimaticos maternos. Pero se considera que este
sindrome es causado por un oncogeén hiperactivo
llamado IGF2. Los oncogenes controlan el
crecimiento celular; si se transforman, puede
resultar un crecimiento celular no controlable. Los
posibles problemas dependen del tamafio del
onfalocele y de la extension de otras
anormalidades. Cuando no estan presentes otras
complicaciones, mas del 90% de los RN
sobreviven, si las anomalias son severas, la
sobrevivencia es del 70%. Malformaciones
asociadas’.

Onfalocele 51 a 70%: cardiovasculares, SNC,
masculo  esqueléticas,  gastrointestinales,
urinarias, prematuridad y alteraciones
cromosémicas.

. Gastrosquisis de pocas a 21%: atresia
intestinal, diverticulo de meckel y retardo del
crecimiento intrauterino (RCI).

Clasificacion: existen diferentes tamafios de
onfalocele, entre ellos tenemos:

- Onfaloceles pequefios: sélo una pequefia
porcidn del intestino sale fuera de la cavidad
abdominal. Se da en 1 de cada 5.000 nacidos
vivos®,

- Onfaloceles grandes: pueden protruir los
intestinos, higado, bazo o afectar incluso la
cara anterior del térax y pelvis. Ocurre en 1
de cada 10.000 nacidos vivos. Dado que
algunos o todos los Organos abdominales
estan fuera del cuerpo, la cavidad abdominal
no crece a un tamafio normal, pudiendo ser
demasiado pequefia para mantener los
organos abdominales. Los drganos expuestos
se pueden dafiar mas facilmente.

Localizacion: estd localizado en la porcion
central de la pared abdominal®. Prondstico: el
pronostico suele ser bueno cuando no hay otras
malformaciones. Riesgo: cuando no esta presente
otro defecto al nacer, el riesgo de que un
onfalocele ocurra en un futuro embarazo es del
1%, Diagnostico: los procedimientos
diagnoésticos que se cuentan para detectar esta
patologia son™: - Ecografia fetal: es de gran
utilidad en el segundo y tercer trimestre de
gestacion. En la actualidad se dispone de varias
modalidades de ecografia para el diagnostico
prenatal, como la bidimensional, eco-doppler y
tridimensional. Después del nacimiento, se puede
detectar el onfalocele durante el examen fisico y
con radiografia abdominal y torécica'®.

Tratamiento

Depende de diversos factores como:

- Antecedentes de prematuridad y peso

- Presencia de otras malformaciones y anomalias
cromosomicas.

- Tamario del defecto

- Contenido herniado - Saco indemne o roto™

Cirugia

- Si se rompe el onfalocele, se realiza una
cirugia de urgencia.

. Para onfaloceles pequefios, generalmente se
desarrolla la cirugia poco tiempo después del
nacimiento para regresar los oOrganos al
abdomen vy cerrar la abertura en la pared
abdominal®,

- Los onfaloceles grandes frecuentemente
requieren una reduccion gradual agrandando
la pared abdominal para acomodar el
contenido intestinal. La reparacién es hecha
en etapas. Una pequefia bolsa plastica de
silicona (silastic silo) es colocada sobre los
organos abdominales y unida a la pared
abdominal. Esto protege los intestinos vy
ayuda en la reduccion hasta que el cierre
quirargico de la pared abdominal pueda ser
hecha. Debido a que el abdomen usualmente
es pequefio y subdesarrollado, puede que no
sea capaz de recibir todos los 6rganos de una
vez. Mediante aplicaciones diarias de presion
suave en el silo, los 6rganos gradualmente
regresan a la cavidad abdominal en un lapso
de dias o semanas. La pared abdominal se
cierra quirGrgicamente una vez que los
Organos han regresado a la cavidad
abdominal®.
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- Algunas veces, el onfalocele es tan grande
gue no puede ser reubicado de nuevo dentro
del abdomen del RN. La piel alrededor del
onfalocele crece y finalmente lo cubre?. Se
pueden reparar los musculos abdominales y la
piel cuando el nifio sea mayor con el fin de
lograr un resultado estético mejor, al afio o
dos afios?. Un RN con onfalocele puede tener
dificultad al respirar cuando los 6rganos se
colocan de nuevo dentro del abdomen. Es asi
como puede ser necesaria la ayuda de un
ventilador mecénico, mientras disminuye la
inflamacion e incrementa el tamafio de la
cavidad abdominal®*

Tratamiento no quirdrgico: en los RN
inestables que no pueden tolerar una cirugia, se
aplica una crema antibiotica para endurecer el
saco. En un lapso de varios meses, la piel del RN
crece gradualmente y reemplaza el saco
onfalocele. La cirugia es pospuesta por 6 a 12
meses para permitir que la cavidad abdominal se
agrande en la medida que el RN crece’.
Expectativas: se espera la recuperacion completa
para un onfalocele después de la cirugia. Sin
embargo, los onfaloceles con frecuencia estan
asociados con otros defectos congénitos y la
recuperacion depende de otras afecciones®.

Caso clinico

Paciente femenina de 18 afios, con AGO: G1, PO,
A: 0, C: 0. FUM (fecha de ultima regla):
23/SEP/07, por altura uterina corresponde a 36
semanas de gestacion. Tuvo 4 controles prenatales
en otra institucion. Se realiz6 3 ecografias sin
revelar ninguna anomalia fetal. Viene trasladada
en ambulancia del hospital de Vinces, acudiendo
al area de emergencia de esta institucion con Dx
de Embarazo de 35 a 36 semanas por FUM +
trabajo de parto prematuro, en fase de expulsivo.
Al examen fisico se encuentra la paciente
hemodinamicamente estable. CsPs. ventilados,
RsCs sincronicos con el pulso. Abdomen
globuloso compatible con embarazo de 36
semanas. Cefalico, LCF presentes. Au 4
contracciones en 10 minutos. Al tacto vaginal D:
10 cm, B: 10 % membranas rotas. A los 15
minutos de su ingreso al area de embarazo de alto
riesgo, se produce el parto espontaneo via vaginal,
observandose malformaciones congénitas en la
pared abdominal anterior (protrusiéon de las
visceras abdominales y pérdida de los musculos

de la pared abdominal anterior). EI RN es llevado
de inmediato a pediatria donde se comprueba su
defecto genético (onfalocele). En una Bolsa de
silicone se colocaron las visceras abdominales
para que conserven su humedad y proteccion. Se
le realizd6 una interconsulta con el cirujano
pediatra, quien indicd que debido a la prematurez
del RN se postergaba la cirugia hasta que
cumpliera las 39 semanas; durante este tiempo
deberd permanecer en incubadora. Figural, 2y 3.

Figura 1

Recién nacido presenta evisceracion abdominal al momento
del nacimiento; se colocd una capa de gasa estéril y material
plastico protegiendo las visceras hasta ser trasladado a la
unidad de terapia intensiva neonatal.

Fuente: hospital gineco-obstétrico “Enrique C. Sotomayor”,
Guayaquil-Ecuador.

Figura 2

Recién nacido con evisceracion abdominal por falta de cierre
congénito de la pared abdominal.

Fuente: hospital gineco-obstétrico “Enrique C. Sotomayor”,
Guayaquil-Ecuador.

Figura3

Recién nacido diagnosticado con Onfalocele, se le coloco
oxigeno en casco cefélico. No se evidencid en el examen
clinico preliminar otro defecto congénito.

Fuente: hospital gineco-obstétrico “Enrique C. Sotomayor”,
Guayaquil-Ecuador.
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Discusion

Entre las varias malformaciones congénitas que
pueden presentarse en un recién nacido,
encontramos la coexistencia de onfalocele y un
diverticulo de Meckel permeable o fistula
onfalomesentérica, la misma que es una patologia
muy rara; algunos autores la mencionan®® y
aparentemente no se conoce su frecuencia, hasta
el momento. Habitualmente la situacion es
confundida con un onfalocele roto en la primera
inspeccion®, ademas del defecto de la pared
abdominal, puede existir sindrome de Patau o
trisomia del cromosoma 13.

El sindrome de trisomia 13 se asocia con
onfalocele en un 10 a 20% y con diverticulo de
Meckel, también entre un 10 a 20% de los
casos™’. La frecuencia de asociacion de las tres
entidades y ademas con el diverticulo permeable,
no ha sido publicada.

Méas del 70% de los defectos de la pared
abdominal corresponden a gastrosquisis, 1o que se
asemeja a lo descrito en la literatura®.

La sobrevida promedio es cercana al 90%,
cifra similar a los reportes internacionales.

El diagndstico prenatal permite la resolucion
de gran parte de los partos.

Es necesario unificar criterios para establecer
la cesarea electiva como via de parto de
eleccion y asi disminuir la morbilidad
asociada y lograr un manejo médico-
quirdrgico éptimo.

Existe controversia en relacion a la necesidad de
una cesarea programada para el nacimiento. La
cesarea previene la lesion de las visceras
herniadas, pero el parto vaginal logra una mayor
madurez del feto.

En general se acepta que los nifios afectos de
gastrosquisis o de onfalocele grandes, deben nacer
mediante cesarea electiva, pero los que presentan
onfalocele pequefios pueden nacer mediante parto
vaginal. Con independencia de la decision
adoptada es importante que los neonatélogos y
cirujanos  pediatricos estén alertados del
nacimiento para realizar una adecuada valoracion
del recién nacido lo antes posible.

El prondstico del bebé mejora si no hay necesidad
de llevarlo a otro centro médico para un
tratamiento adicional.

Cabe recalcar que en este caso clinico la paciente
pertenece al area rural. No tiene controles en la
institucion llega a la sala de admision de nuestro
hospital, transferida de Vinces por embarazo de
36 semanas + trabajo de parto pretérmino,
Ilegando en expulsivo; pasa al area de embarazo
de alto riesgo produciéndose el parto espontaneo a
los 10 minutos obteniéndose producto Unico vivo
masculino, llanto al nacer, con deformacion de la
pared abdominal anterior.
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