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RESUMEN

Introduccion: El onfalocele es un defecto congénito de la pared abdominal a nivel de
la linea media, que se caracteriza por la herniacion de contenido abdominal recubierto
por peritoneo, gelatina de Warthon y amnios. Objetivo: Describir algunos aspectos
relacionados con un onfalocele gigante diagnosticado en Santiago de Cuba y su
posible asociacion a agentes teratdgenos. Caso clinico: Paciente de 29 afos de edad,
con antecedentes de fibroma uterino, captada a las 10,3 semanas de gestacién y
evaluada como de alto riesgo genético por consumo de metronidazol e ibuprofeno
durante el primer trimestre del embarazo por posible enfermedad inflamatoria pélvica.
A la edad gestacional de 14,4 semanas, por ecografia prenatal, se le informa que el
feto es portador de un onfalocele gigante. Ante el diagndstico, la pareja decidié la
interrupcién del embarazo. A las 18,5 semanas de edad gestacional expulsé un feto
femenino, de 890 g de peso. Conclusion: Con la presentacion del caso realizada se
describieron algunos aspectos relacionados con un onfalocele gigante, demostrandose
la importancia de su diagndstico prenatal mediante ecografia, medio eficaz y fiable,
asi como su posible asociacidon a agentes teratégenos como el metronidazol y el
ibuprofeno.

Palabras clave: defectos de la pared abdominal; diagndstico; ecografia prenatal;
onfalocele, presentacion de caso.
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INTRODUCCION

Desde épocas remotas, las malformaciones congénitas han impresionado y conmovido
a la humanidad. En la actualidad, constituyen una causa frecuente de morbilidad y
mortalidad neonatal e infantil en casi todo el mundo, ademas de la discapacidad fisica
y psiquica de quienes la padecen, con nefasto impacto para la familia, la comunidad vy
el pais.!

Segun algunos autores, se consideran los términos de defecto congénito,
malformacidén congénita y anomalia congénita como sindnimos para definir trastornos
estructurales, de la conducta, funcionales, hereditarios y metabdlicos presentes en el
recién nacido. La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) adiciona a este concepto la
alternativa de que sea interno o externo, familiar o esporadico, hereditario o no, Unico
o multiple, y resultante de una embriogénesis defectuosa.!

Entre estas malformaciones congénitas se encuentran los defectos de la pared
abdominal (DPA), los cuales constituyen un grupo de anomalias congénitas
diferenciadas que representan defectos heterogéneos y comparten una caracteristica
en comun que es la herniacion o evisceracidn de uno o mas dérganos de la cavidad
abdominal, debido a una alteracién de la formacidon de la pared abdominal anterior
durante el desarrollo embrionario y fetal con diferentes causas etioldgicas.*>

Las patologias mas frecuentes de este grupo son la gastrosquisis y el onfalocele; sin
embargo, existen otras que se incluyen en este grupo como la pentalogia de Cantrell,
el sindrome de Beckwith-Wiedemann, el complejo de pared abdominal -extremidades,
la hernia umbilical, la ectopia cordis, el sindrome de abdomen en ciruela pasa, las
extrofias vesical y cloacal, entre otras, las que se agrupan en varias categorias, segun
sus caracteristicas anatomopatoldgicas y patogenia.? 3> 6

En el caso especifico del onfalocele, también llamado exonfalocele, este es un defecto
congénito raro que consiste en la regresiéon incompleta o la herniacién de las visceras
abdominales a través de la pared abdominal anterior, por un anillo umbilical
agrandado en la parte proximal del cordéon umbilical. Como consecuencia, estas
visceras herniadas sobresalen a través del ombligo y quedan envueltas en un saco
delgado y casi transparente que casi nunca esta abierto o roto, y los vasos umbilicales
cursan sobre la superficie del saco antes de entrar en el abdomen. Este saco que
contiene las visceras estara formado internamente por el peritoneo y en su parte
externa por la gelatina de Warthon y el amnios.?3:6-10

Su tamafo es variable, denomindndose “minor” si es menor de 5 cm de didmetro vy
“maior” si es de mas de 5 cm.!® Aunque también suele ser clasificado en pequeno,
mediano y grande, de acuerdo al tamafo del defecto y a la cantidad de contenido
eviscerado, pero esta clasificacion suele ser arbitraria, no tiene mucho valor desde el
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punto de vista terapéutico, y no siempre tiene valor prondstico. En general, el
onfalocele pequefio representa una hernia del cordén umbilical, el mediano sdlo
contiene algunas asas intestinales y el grande o gigante puede contener varias o la
mayor parte de las visceras abdominales (intestinos delgado y grueso, estdmago,
higado, bazo o vesicula biliar); pero esto, no es absoluto. La cavidad abdominal es
proporcionalmente pequefia en los casos de onfalocele debido a que no existe el
estimulo para su aumento de tamano.?36-2:11,12

Se le concede a Ambrose Paré el privilegio de la primera descripcién de esta afeccion
en la primera mitad del siglo XIV, y el término onfalocele fue acufiado por Benson en
1949.13

La etiologia del onfalocele, como ocurre en la mayoria de las anomalias congénitas, es
desconocida, aunque existen diversas teorias que se han propuesto, incluyendo la
falla en el retorno del intestino medio a la cavidad abdominal después de las 10-12
semanas, el fracaso en el cierre de la regidn mesodérmica lateral que impide un
plegamiento central y la persistencia del cuerpo tallo mas alld de las 12 semanas.>
Ademas de que se postulan factores como la exposicion a agentes teratégenos como
los recaptadores de serotonina y otros medicamentos en las primeras semanas de
gestacidén, la edad materna mayor de 30 afios, deficiencias nutricionales vy
predisposicién genética, posiblemente vinculada a defectos enzimaticos maternos.

Su diagnéstico se realiza a partir de las 12 semanas, y se requiere un seguimiento
ecografico periddico, asi como el empleo de técnicas citogenéticas y estudio
anatomopatoldgico detallado dada su asociacidn, en ocasiones, a otras
malformaciones.!3

Segun algunos investigadores, tiene una incidencia estimada de 1 por cada 3.000 a
5.000 recién nacidos vivos, y la herniacion del higado y el intestino ocurre en
alrededor de 1 de cada 10.000.3°°'! Langman?, no obstante, considera que puede ser
identificado en 2.5/10 000 nacimientos y se relaciona con una tasa elevada de
mortalidad (25%) y malformaciones graves, como anomalias cardiacas (50%) vy
defectos del tubo neural (40%), asi como a muerte intrauterina y a interrupcion
espontanea y provocada del embarazo.

El onfalocele requiere intervencidn quirdrgica durante el periodo neonatal. Mas
importante para el prondstico que clasificarlo en pequefio, mediano y grande, es
considerar si el contenido se puede reducir totalmente como para lograr un cierre
primario o no. Sin embargo, el cierre primario como solucidon éptima es imposible en
algunos casos debido al tamafo del defecto, a la distension, al edema de las asas
intestinales y al pequefio volumen de la cavidad abdominal. Es por ello que las
modalidades de tratamiento quirdrgico del onfalocele se han modificado. Estas
variaciones van desde las pincelaciones del saco con mercurio cromo, el cierre
primario del defecto, hasta la aplicacién de un silo de silastic.%1>
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Es por todo lo anteriormente planteado y teniendo en cuenta lo novedoso que resulta
un caso de onfalocele gigante, de diagndstico raro en nuestra provincia, es que
decidimos realizar la presentacion del mismo, lo que podria contribuir a mejorar el
nivel de conocimientos sobre este tema en los estudiantes y profesores de nuestras
facultades, pudiéndose plantear el siguiente problema cientifico:

¢Cudles son los aspectos relacionados con un onfalocele gigante diagnosticado en
Santiago de Cuba y su posible asociacion a agentes teratégenos?

OBJETIVO

Describir algunos aspectos relacionados con un onfalocele gigante diagnosticado en
Santiago de Cuba y su posible asociacién a agentes teratégenos

PRESENTACION DE CASO

Paciente de 29 afnos de edad, residente en el municipio y provincia de Santiago de
Cuba, con antecedentes patoldgicos personales de fibroma uterino para el cual recibio
tratamiento acupuntural tres meses antes de la concepcién e historia obstétrica de 2
gestaciones, 0 partos, 1 aborto provocado (G2 PO Al), captada a las 10, 3 semanas
de gestacién y evaluada como de alto riesgo genético por consumo de metronidazol e
ibuprofeno durante el primer trimestre del embarazo por posible enfermedad
inflamatoria pélvica.

Se le indican los examenes complementarios habituales, los cuales resultan negativos,
asi como las pruebas de tecnologia de avanzada como la electroforesis de
hemoglobina, la cual es normal (AA) y el antigeno de superficie, el que da negativo.
Se le realiza ecografia prenatal de pesquisaje a las 11,2 semanas, la cual informa
presencia de una imagen ecogénica que protruye a través de la pared abdominal,
aumentada de tamafio para la edad gestacional.

Se repite ultrasonografia a las 14,4 semanas (Ver en Anexos imagen ecografica #1),
la cual muestra a nivel de la pared anterior del abdomen fetal una imagen ecogénica
gue mantiene su protrusién a través de dicha pared y a continuacion se localiza el
cordon umbilical, por lo que se infiere que parte del higado y otras visceras se
encuentran fuera de la cavidad abdominal. Se observa el estdbmago desplazado y
pérdida de la anatomia normal de la circunferencia abdominal. Por todo lo cual se
diagnostica la presencia de un onfalocele gigante en el producto de la concepcioén.

A las 15 semanas se le indica la determinacién de la Alfafetoproteina en sangre
materna, de la cual se obtuvo un valor elevado y anormal de 2,76, por lo que se
decide continuar seguimiento y evaluacién de la paciente en el Centro Provincial de
Genética de nuestra provincia.
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Se le indica estudio citogenético por amniocentesis a las 16 semanas con el objetivo
de llegar a un diagnédstico definitivo. Al estudiar las células fetales contenidas en el
liguido amnidtico, se obtuvo el analisis de 22 metafases con cariotipo normal para
46xx sin alteraciones cromosémicas y se confirma resultado de alfafetoproteina
elevada.

Luego de todo lo anterior, se repite ecografia (Ver en Anexos imagen ecografica #2) y
se le brinda asesoramiento genético a la pareja, donde se le explicaron las
caracteristicas y los riesgos del onfalocele gigante con la viscera hepatica en su
interior y la posibilidad de existir una cardiopatia compleja asociada, debido al
compromiso vascular y la presencia en el corazén de asimetria de cavidades y
desplazamiento del mismo debido a la salida del higado a través de la hernia; ante
estas explicaciones cientificas, ambos decidieron la interrupcion del embarazo.

La paciente fue remitida al hospital "Materno Sur: Mariana Grajales Coello" de
Santiago, donde se realizé la interrupcién del embarazo por el método farmacoldgico,
empleando tabletas de misoprostol; la primera dosis se le aplicd en la consulta; por
medio del espéculo, se le colocaron profundamente cuatro tabletas vaginales, dos a la
derecha del cuello del Utero y dos a la izquierda. Luego, se le explicé como colocarse
el segundo ciclo del tratamiento, seis horas después y ya fuera del hospital. Ante el
comienzo de los sintomas: codlicos uterinos, manchas y sangramiento, recurrié al
hospital donde expulsé un feto femenino, de 890 g de peso a las 18,5 semanas de
edad gestacional.

Al realizar el estudio anatomopatoldgico fetal (Ver en Anexos imagen
anatomopatoldgica #3), éste informa: saco herniario ocupado por el Iébulo cuadrado
del higado y lecho vesicular, corazéon con base ancha que muestra diseccién cava-
cava, defecto amplio del tabique interventricular y aorta cabalgada, mas el onfalocele.

Se solicitd el consentimiento informado por parte de los padres, para la obtencion y el
empleo de este material con fines cientificos y docentes, quienes consintieron sin
restricciones.

DISCUSION

De manera fisioldgica, el intestino primitivo se origina durante el periodo embrionario,
especificamente hacia la cuarta semana de vida prenatal, por incorporacion del saco
vitelino al cuerpo del embridn, una vez concluido el plegamiento cefalocaudal y lateral.
Posteriormente, entre la sexta y décima semanas, por crecimiento acelerado del
intestino medio se produce la hernia umbilical fisioldgica, la cual se reduce entre la
décima y duodécima semana, coincidiendo con el cierre definitivo de la pared
abdominal. Alrededor de la décima semana de vida embrionaria, el abdomen alcanza
un tamafio que se corresponde con el contenido intestinal, mientras este efectua la
rotacion antihoraria y reintroduccion desde la cavidad celémica. El anillo umbilical se
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torna mas pequefio, ocurre el cierre ventral del cuerpo del embrién, mientras que
otros cambios umbilicales se producen después del nacimiento. 2316

La mayoria de las malformaciones digestivas se presentan Unicas, aunque muchas de
ellas se asocian con alteraciones en otros érganos o sistemas, o bien sindromes o
alteraciones genéticas, que condicionan el prondstico de la enfermedad del nifio con
malformacién.t’

En el caso del onfalocele, es mas probable que esté asociado con otras anomalias e
incluso puede tener mas relacién con otros sindromes cromosdémicos o genéticos, en
comparacién con otros defectos de la pared abdominal como la gastrosquisis. Hasta
en un 45-88% se puede asociar con diferentes anomalias como cardiacas,
genitourinarias, gastrointestinales, musculoesqueléticas y del tubo neural. Las
anomalias cromosdmicas estan presentes en el 40-60% de los fetos con onfalocele e
incluyen trisomias 18, 13 y 21, asi como en los sindromes de Turner, Klinefelter y
algunos con triploidia. En los defectos pequefios, las alteraciones cromosdémicas llegan
al 60 - 70%, mientras que, en los defectos grandes, solo es al 5%.5°

El onfalocele se localiza en la porcion central de la pared abdominal, su tamafo puede
variar desde una simple hernia umbilical hasta grandes defectos que pueden afectar
incluso a la cara anterior de térax y pelvis. Como algunos o todos los érganos del
abdomen estan afuera del cuerpo, pueden sufrir lesiones y el abdomen no crece para
alcanzar el tamafio normal. Al nacer, el abdomen del bebé se verd como un saco
transparente lleno de liquido.!!

La obstetricia moderna orienta esfuerzos e implementa estrategias, no solamente para
garantizar la salud materna, sino también para tener un recién nacido saludable en el
extremo de sus posibilidades. Es por ello que actualmente, es muy preocupante el alto
uso de medicamentos en el embarazo, estando el consumo de muchos de ellos
contraindicado en el primer trimestre de la gestacion.!® Este es el caso del
metronidazol y el ibuprofeno, los cuales se incluyen en la categoria de riesgo B pues
cruzan la barrera placentaria y entran rapidamente a la circulaciéon fetal. Aunque
estudios experimentales aln no han podido demostrar los efectos del metronidazol en
fetos humanos, los estudios realizados en ratones a los que se administré por via
intraperitoneal, si mostraron efectos fetotdxicos.!?

En cuanto al ibuprofeno, este es un farmaco antiinflamatorio cuyo uso esta muy
extendido para aliviar el dolor leve a moderado y también como antipirético. Sin
embargo, no es recomendable ingerirlo durante la gestacién ya que puede tener
efectos negativos para el desarrollo del mismo y del feto. Por ejemplo, un grupo de
cientificos de la Universidad de Rennes, han hallado la primera evidencia en el tejido
ovarico humano de que la exposicién al ibuprofeno durante los primeros tres meses
de desarrollo fetal da como resultado una pérdida drastica de las células germinales
gue producen los foliculos, a partir de los cuales se desarrollardn los 6vulos. Los
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resultados, publicados en Human Reproduction, sefialan que las células germinales
morian o no se reproducian a la velocidad habitual. 2°

Teniendo en cuenta los antecedentes de la paciente de haber ingerido ambos
medicamentos durante el primer trimestre del embarazo, se considerd desde el punto
de visto genético que esta podria ser la causa de este defecto congénito en el
producto de la concepcidn.

La amniocentesis es una prueba prenatal comun en la cual se extrae una pequeia
muestra del liquido amnidtico que rodea al feto para analizarla, se utiliza con
frecuencia durante el segundo trimestre de embarazo (por lo general entre las 14 y 20
semanas después del ultimo periodo menstrual de la mujer) para diagnosticar o, con
mucha mayor frecuencia, descartar la presencia de ciertos defectos cromosémicos,
genéticos y alguna enfermedad que afecte las funciones metabdlicas y neuroldgicas.?3

En el onfalocele se debe solicitar un cariotipo fetal ya sea por amniocentesis o
cordocentesis ya que el 30% de los casos se asocia a trisomias 13 o 18.%!

Oliva® difiere de otros estudiosos!? del tema, al considerar que la incidencia del
onfalocele es aproximadamente de 1-3 por cada 1 000 nacidos vivos y que es mas
frecuente en el sexo masculino (relacién 3:1). En el caso que nos ocupa, el producto
de la concepcidn era del sexo femenino, lo cual no coincide con lo planteado por este
investigador.

Los resultados imaginoldgicos y anatomopatoldgicos encontrados corroboran los
encontrados por otros autores?? que indican que esta afeccion es el resultado de un
defecto en la linea media de la pared anterior del abdomen fetal, en la base del
cordén umbilical.

El tratamiento de urgencia es quirdrgico y estd encaminado a reducir las visceras
herniadas al interior de la cavidad abdominal, evitar la sepsis, la hipotermia y sus
complicaciones. Los peligros inmediatos son la desecacién de las visceras y la
deshidratacion por evaporacion de agua a partir de las visceras expuestas e infeccion
de las superficies peritoneales.® Lo que si es significativo destacar es que es necesaria
la reparacién quirdrgica. Los cuadros leves de onfalocele pueden tratarse mediante
cierre primario.3 Si la desproporcién entre el tamafio de los érganos y el tamano de la
cavidad abdominal es importante, suele ser necesaria una reducciédn en varios
tiempos.

Algunas veces, cuando el onfalocele es muy grande y no puede ser reubicado de
nuevo dentro de la cavidad abdominal del neonato, la piel alrededor crece vy
finalmente lo cubre. Posterior a ello, se pueden reparar los musculos abdominales vy la
piel cuando el nifio sea mayor, con el fin de lograr un resultado estético superior.2?
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Los medios de diagndstico prenatal son eficaces y fiables para el diagndstico prenatal
de onfalocele, siendo habitual la ecografia tanto en el primer como en el segundo
trimestre; estas dos ecografias diagnosticas permiten detectar la mayoria de las
anomalias fetales!’, por lo que les brinda a los futuros padres las opciones de
interrumpir el embarazo por la asociacién de este defecto con otras alteraciones o la
posibilidad de seguir con este bajo controles estrictos de monitorizacion del feto y la
consiguiente preparacion de un equipo multidisciplinario que evalle la terapéutica a
seguir con el neonato.

En estos momentos, la paciente se encuentra con buen estado general, incluida en el
programa de riesgo preconcepcional de su area de salud por presentar periodo
intergenésico corto y antecedentes obstétricos desfavorables (feto con defecto
congénito).

CONCLUSION

Con la presentacion del caso realizada se describieron algunos aspectos relacionados
con un onfalocele gigante, demostrandose la importancia de su diagndstico prenatal
mediante ecografia, medio eficaz y fiable, asi como su posible asociacién a agentes
teratégenos como el metronidazol y el ibuprofeno.
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