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Dominguez Hermenejildo y otros

RESUMEN

Introduccién: El onfalocele es una alteracion embrioldgica de la pared abdominal, en la cual hay
falla del retorno completo de las visceras. Presentacion del caso: Se reporta el caso de paciente
con embarazo de 32 semanas de gestacion quien acude a control prenatal, se realiza ecografia
encontrando imagenes sugestivas de gastrosquisis, por lo que es referida al tercer nivel de
atencién, luego de otra valoracion se evidencia herniacion central con la insercion del cordon
umbilical en su apice, cubierta por una membrana de peritoneo y asas intestinales en su interior
compatible con onfalocele, finalmente confirmado al nacer. Conclusiones: La importancia del
diagnostico prenatal radica en detectar de forma oportuna diversas patologias y de esta manera
tomar una conducta terapéutica adecuada.

Palabras clave: diagndstico prenatal; defecto de la pared abdominal; onfalocele.
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Prenatal ultrasound diagnosis of omphalocele, case report

ABSTRACT.

Introduction: Omphalocele is an embryological alteration of the abdominal wall, in which there is
failure of the complete return of the viscera. Presentation of the case: The case of a patient with
a pregnancy of 32 weeks of gestation who attends prenatal control is reported, an ultrasound is
performed, finding images suggestive of gastroschisis, for which she is referred to the third level
of care, after another assessment herniation is evidenced. center with the insertion of the
umbilical cord at its apex, covered by a peritoneal membrane and intestinal loops inside,
compatible with omphalocele, finally confirmed at birth. Conclusions: The importance of prenatal
diagnosis lies in detecting various pathologies in a timely manner and thus taking an appropriate
therapeutic approach.

Key words: prenatal diagnosis; abdominal wall defect.; omphalocele.
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INTRODUCCION

Dentro de las anomalias de la pared abdominal se encuentran: el onfalocele, gastrosquisis
y la pentalogia de Cantrell, esta Ultima poco frecuente con respecto a las primeras (Nazer
et al., 2013)

Por cada 4000 recién nacidos 2.5 a 4 pueden presentar onfalocele (Taboada et al., 2022),
sin embargo, al tomar en cuenta las terminaciones electivas de los embarazos o las
pérdidas fetales la incidencia puede aumentar (Ortegdn et al., 2020), por otro lado, la
prevalencia ajustada es de 2 a 4 por cada 10.000 nacimientos (Taboada et al., 2022).
Segun la Organizacion Panamericana de la Salud (OPS, 2018), se encuentra con el codigo
Q79.2 en la Clasificacion Internacional de Enfermedades.

La terminologia de onfalocele proviene del griego omphalos que significa ombligo y kele
que significa hernia o tumor, también se lo conoce como exomphalos (Nathan, 2020), se
define como la falla del retorno completo de las visceras, las cuales se encuentran
recubiertas por una membrana translicida avascular constituida por amnios en la
superficie externa, peritoneo en la superficie interna y entre ambos la gelatina de
Wharton (Copel et al.,, 2018). Luego de la hernia fisiolégica que normalmente ocurre
entre la sexta y décima semana existe una falta de fijacion a la pared posterior (Salder,
2019), por lo que el corddn umbilical en lugar de insertarse en la pared abdominal lo
realiza en la membrana (Ortegdn et al., 2020). Con respecto a la etiopatogenia cabe
recalcar que ocurre por un cierre incompleto de los pliegues laterales del embrion
durante la cuarta semana de gestacion, secundario a un defecto del mesodermo a nivel
del saco vitelino (Salder, 2019), es decir que se interrumpe el plegamiento central
(Ortegdn et al., 2020). Se relaciona con anomalias cromosdmicas como la trisomia 13, 18
y 21, cardiopatias, malformaciones vesicales, diafragmaticas, anorrectales, sindrome de
Beckwith Wiedermann (Nazer et al., 2013; Salder, 2019; Velasco et al., 2019), inclusive se
ha evidenciado las alteraciones de los genes PITX2, CDKN1, MTHFR y C677T (Ledbetter,
2018).

La mortalidad perinatal es de un 30% aproximadamente, el cual puede incrementar si se
asocia con otros defectos congénitos (Ortegdn et al., 2020), en paises de medianos y
bajos ingresos la mortalidad oscila entre un 30 a 100%, mientras que los de altos ingresos
es menor a 5% (Anyanwu et al., 2020), aungue también depende de varios factores como

la edad de la madre, la edad gestacional, asociacién con otras anomalias cromosémicas,
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la posible aparicion de quistes del cordén umbilical e inclusive por el contenido del
onfalocele, que a su vez define el tamafio del mismo, es decir, los onfaloceles pequefios
que por lo general se deben a una atresia intestinal (Prieto et al., 2022), son conocidos
como tipo |y los gigantes como tipo Il, estos ultimos tienen mayor mortalidad porque su
reduccion puede conllevar al fracaso respiratorio por el efecto de masa sobre el
diafragma, ademas de otras complicaciones quirurgicas y postquirdrgicas y el nacimiento
prematuro (Rios et al., 2022).

Mientras que la gastrosquisis se caracteriza por el cierre andmalo de la pared abdominal
alrededor del pediculo de fijacion, este defecto es una protuberancia de las visceras a
través de la pared abdominal directamente dentro de la cavidad amnidtica, recubiertas
por peritoneo visceral. El sitio del defecto suele ser paraumbilical comiUnmente a la
derecha, la etiopatogenia refiere una disrupcion vascular a nivel de la arteria
onfalomesentérica derecha y de la vena umbilical derecha que en la embriogénesis
involucionan, por lo tanto, este defecto ocurre cuando se altera la cronologia y el
desarrollo de la involucién como consecuencia de una isquemia de la pared, se asocia a
edad materna baja, exposicion a drogas, tabaco y alcohol. Se relaciona con otras
malformaciones como atresia intestinal, volvulos y diverticulo de Meckel (Nazer et al.,
2013; Salder, 2019) Por lo que su mortalidad se asocia a complicaciones intestinales
(Velasco et al., 2019).

En la mayor parte de casos se suele detectar onfalocele Unicamente 1 de cada 3 casos
(33%) durante el embarazo (Aburto, 2019), es por eso que para detectar de manera
oportuna dichas patologias es fundamental mantener un control prenatal adecuado,
puesto que la ultrasonografia permite identificar los diferentes defectos del desarrollo
embrionario, sobre todo los defectos de pared abdominal, asi como también descartar
complicaciones asociadas y poder tomar conductas terapéuticas adecuadas (Velasco et
al., 2019).

Algunos de los signos ecograficos caracteristicos del onfalocele es que tiene un contorno
uniforme, con un saco de cobertura ecogénico, el cordéon umbilical se encuentra en el
centro del defecto y se evidencian otras anomalias coexistentes (Velasco et al., 2019).
Tomando en cuenta que el onfalocele se puede detectar a partir de la doceava semana
de gestacion (Prieto et al., 2022), a partir de su deteccién se recomienda realizar los

controles ecograficos cada 3 0 4 semanas, en caso de existir signos de complicacion seria
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semanal y de esta manera valorar el mejor momento para interrumpir la gestacion y
evitar la muerte fetal intrauterina (Velasco et al., 2019).

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 24 afos de edad, grupo sanguineo ORh+ cuyos antecedentes
ginecoobstétricos son: gestas 3, partos 2, cesareas 0 y abortos 0; periodo intergenésico
1 afio 11 meses. FUM: 6 de diciembre del 2018; el segundo hijo presentd microtia, no se
reporta otros antecedentes genealdgicos de importancia; ni noxas de relevancia durante
el presente embarazo.

Acudid a su primera consulta prenatal en el Centro de Salud Velasco Ibarra de la ciudad
de Machala, realizandose los exdmenes de rutina y el cribado de diagndstico prenatal con
ecografia fetal a las 6 semanas con Utero aumentado de tamafio , en anteroversion
situado en la linea media con bordes regulares de forma normal ocupado en el fondo de
su cavidad por saco gestacional bien conformado, con embridon de longitud de 0.83 cm,
anillo vitelino 4 mm latido embriocardico fetal de 133 x min, decidua semicircular, por lo
tanto no se evidencian alteraciones.

Figura 1.

Ecografia fetal de 6 semanas de gestacion.

En el segundo control prenatal a las 15 semanas 5 dias la valoracion ecografica presenta
imagenes sugestivas de gastrosquisis, por lo que es referida a una Institucion de tercer

nivel.
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Figura 2.

Ecografia 4D de 15 semanas de gestacion.

Es revalorada alas 24 semanas 5 dias y se evidencia la presencia de una herniacién central
con la insercion del cordén umbilical en su dpice, cubierta por una membrana de
peritoneo y asas intestinales en su interior, de 55 x 47 mm compatible con onfalocele en
la ecografia detallada

Figura 3.

Ecografia fetal de 24 semanas y 5 dias.

En la semana 33 de gestacion se realiza maduracién pulmonar con dos dosis de
dexametasona 12 mg intramuscular. Posteriormente el estudio ecografico reveld
biometria fetal acorde con la edad gestacional, con presentacion cefélica, dorso a la
derecha, buena vitalidad fetal, presencia del onfalocele con diametro del orificio
herniario de 3.4 cm, conteniendo en su interior estdmago, higado, e intestino; presenta

circular de cordon, el pliegue nucal y los ventriculos cerebrales son de aspecto normal,
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no se observan alteraciones faciales lo cual descartan labio leporino, hipertelorismo, con
didmetros normales entre la frente y el hueso nasal, el corazén presenta morfologia
dentro de los limites normales que descartan cardiopatias, rifiones y vejiga sin
alteraciones; descartando ecograficamente sindrome de Down; placenta de insercién
anterior y lateral izquierda grado Il/1V, indice de liquido amniético de 9.8 cm.

Figura 4.

Ecografia fetal de 33 semanas. Ventriculos cerebrales y pliegue nucal.

Figura 5.

Ecografia fetal de 33 semanas. Sin alteraciones faciales.
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Figura 6.

Ecografia fetal de 33 semanas. Rifiones.

Figura 7.

Ecografia fetal de 33 semanas. Estomago y asas intestinales.

Figura 8.

Ecografia fetal de 33 semanas. Higado, en azul vasos hepdticos.
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Figura 9.

Ecografia fetal de 33 semanas. Circular de corddn.

Figura 10.

Ecografia fetal de 33 semanas. delimitacion cefalocaudal.
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Figura 11.

Ecografia fetal de 33 semanas. Didmetro del orificio herniario 3.4 cm.

El embarazo se interrumpido a las 35 semanas por cesarea corporal, obteniendo
producto vivo sin complicaciones del saco herniario, es ingresado al area de cuidado
intensivos neonatales para su tratamiento quirdrgico.

Figura 12.

Neonato femenino con onfalocele.
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DISCUSION

Inicialmente en la embriogénesis el intestino tiene una localizacion extraabdominal,
también conocida como “herniacién fisioldgica”, es a partir de la décima semana que
ocurre la retraccion de las asas intestinales, es decir, vuelven a la cavidad abdominal
(Navarro et al., 2013).

Se cree que los factores que influyen en este proceso es la regresion del rifion
mesonéfrico, la disminucién del crecimiento del higado y la expansion de la cavidad
abdominal. (Salder, 2019) Por lo tanto al completarse este proceso en la semana 12, es a
partir de este momento que se puede detectar un defecto de la pared abdominal, como
ocurrié en el caso clinico, en el primer control prenatal no se detectd sino hasta la semana
15.

A diferencia de la gastrosquisis que inicialmente fue diagnosticada, se logrd evidenciar
gue la herniacion estaba recubierta por amnios y peritoneo con la salida tipica del cordon
en el dpex caracteristico del onfalocele.

Al hablar de factores de riesgo, llama la atencién en este caso en particular que no
presenta deficiencias nutricionales, predisposicion genética familiar, edad materna
mayor a 30 afios y raza negra; por lo tanto se considera como principales predisponentes
para esta afeccidn, la exposicién ambiental a téxicos provenientes de minerias, debido a
su ubicacidn geogréfica, obesidad (IMC > 30 kg/m2), la paciente tiene una estatura de
156 cm y pesa 96.9 kg encasillandola en obesidad tipo Il con un IMC de 39.82 lo cual se
relaciona con alteraciones metabdlicas de la madre, aumentando el riesgo de presentar
malformaciones (Salder, 2019) y un nivel socioeconémico bajo (Aburto, 2019).

Existe un porcentaje elevado de la asociacion del onfalocele con otras anomalias
estructurales y cromosomicas (Vargas y Choque, 2017), entre un 50 a 70% a defectos
congénitos (Taboada et al., 2022), siendo la mas frecuente la cardiopatia con un 39% de
casos (Fogelstrom et al.,, 2021) y un 60% a aberraciones cromosémicas, con mayor
frecuencias la trisomia 18, trisomia 13 y trisomia 21 (Taboada et al., 2022), ademas
pueden presentar atresia intestinal en 1 de 5 casos (20%) (Aburto, 2019), pero cabe
recalcar que ocurre comunmente en onfaloceles de pequefio tamafio y centrales donde
el contenido solamente es intestinal (Vargas y Choque, 2017; Aguayo et al., 2022). A

diferencia de este caso que es el onfalocele es total de mayor tamafio en el que se
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descartd la asociacion con otras anomalias y como lo indican Khan et al. (2019) contiene
el intestino, higado y estdmago, que son las visceras que frecuentemente se hernian.
Con respecto al diagndstico existe un estudio que indica que se puede detectar un
onfalocele al constatar altos niveles de alfa fetoproteina (AFP), sin embargo, tiene una
sensibilidad de 13.8%, de manera que se evidencia mayor sensibilidad con el ultrasonido
prenatal con un 96% (Taboada et al., 2022), por otro lado, otros autores recomiendan la
ecografia 3D y 4D aunque no ha logrado superar la ecografia convencional (Prieto et al.,
2022), efectivamente, la paciente presenta una ecografia en 4D que no demuestra
precision en las imagenes.

Se ha descrito en la literatura pediatrica que entre los recién nacidos con onfalocele existe
una dominancia masculina (Valenzuela, 2016), en este caso el sexo del neonato fue
femenino.

La mortalidad alcanza cifras de 50 % y puede disminuir gracias a un diagndstico precoz y
seguimiento adecuado (Velasco et al.,, 2019) el tratamiento depende del contenido,
tamafio del defecto, integridad del saco, peso, edad gestacional (Ortegodn et al., 2020) y
de la gravedad de otras anomalias asociadas (Verla et al.,, 2019). En este caso se
interrumpid el embarazo a las 35 semanas y se prepara para la intervencion quirdrgica.
CONCLUSIONES

El onfalocele es una anomalia del cierre de la pared abdominal, causado por diversos
factores, comunmente asociado a otros defectos congénitos, con un prondstico variable
acorde a sus caracteristicas y deteccion oportuna.

Es por eso que la ecografia prenatal juega un papel fundamental no sélo para realizar un
seguimiento de las caracteristicas del crecimiento del feto, placenta o liquido amniético,
también para detectar de forma oportuna diversas patologias estructurales o
cromosdémicas, valorando su comportamiento y de esta manera tras la vigilancia del
equipo multidisciplinario poder tomar una conducta terapéutica adecuada como lo es la

correccion quirdrgica.
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