Ciencia Latina Revista Cientifica Multidisciplinar ‘Ciencig
Julio-Agosto, 2023, Volumen 7, Ntimero 4. d . ! |atina

https://doi.org/10.37811/cl_rcm.v7i4.6932 Internacional

Diarrea Congenita por Cloruros en un Recien Nacido en un Hospital de
Arabia Saudita. Reporte de un Caso (Baish General Hospital, Jazan, Ksa)

Dr. Erismel Ramirez Vazquez' Dra. Iliana Benitez Aguilar
ramirez_19851@outlook.es ilianabenitezaguilar@gmail.com
https://orcid.org/0000-0001-7808-8207 https://orcid.org/0000-0002--5162-0547
Hospital Nuestra Sefiora de los Angeles Hospital Universitario Carlos Manuel de
SC. San Luis Potosi, Cespedes. Bayamo, Granma,

Mexico Cuba

Dairien Alberto Castellano Cid.
castellanosdayrien@gmail.com
http://orcid.org/0000-0001-7756-8954
Hospital Universitario Carlos Manuel de
Cespedes.
Bayamo, Granma,

Cuba.

RESUMEN

En el presente trabajo se exponen los antecedentes prenatales, perinatales y posnatales de un lactante de
6 meses de edad, del sexo masculino, con clorhidiarrea congénita, asi como el cuadro clinico,
diagnédstico y tratamiento utilizado. Un elemento significativo lo constituyd la expulsion anal de
abundante liquido no meconial desde las primeras horas de nacido, asi como alcalosis metabolica grave
y la presencia de desnutricion rapidamente progresiva. En los examenes complementarios se constatd
hipocloremia de un 50 % con respecto a las cifras de referencia y un pH sanguineo mayor de 7,50. El
diagndstico confirmatorio se obtuvo al comprobar concentraciones de cloro en heces fecales superiores
a las de la suma de sodio y potasio. Se proponen indicadores diagndsticos prenatales entre los que tienen
gran valor la consanguinidad, el polihidramnios y los resultados del ultrasonido en el tercer trimestre del
embarazo. El diagndstico precoz permitié establecer el tratamiento y evitd el frecuente desenlace fatal.

Es el primer caso de esta enfermedad que se informa en el pais.

Palabras clave: clorhidiarrea congénita; alcalosis metabdlica; hipocloremia; recién nacido con

diarrea.
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Congenital Chloride Diarrhea in a Newborn in a Hospital in Saudi Arabia.
Case Report (Baish General Hospital, Jazan, Ksa)

ABSTRACT

In present paper are showed the prenatal, perinatal and postnatal backgrounds from a male breast-fed
baby aged 6 months presenting with congenital chlorhydria, as well as the clinical picture, diagnosis and
treatment applied. A significant element was the anal expulsion of non-meconium abundant fluid from
the first hours of born, as well as a severe metabolic alkalosis and the presence of a quickly progressive
malnutrition. In complementary examinations was confirmed a 50% hypochloremia regarding the
reference figures and a blood pH over 7,50. Confirmatory diagnosis was achieved verifying the chlorine
concentrations in feces higher to that of the sum of sodium and potassium. Prenatal diagnostic indicators
are proposed those with higher value including the consanguinity, polyhydramnios and the US results
during the third trimester of pregnancy. Early diagnosis allowed us to establish the treatment and to

prevent a fatal outcome. This is the firs case of this entity reported in our country.
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INTRODUCCION

La clorhidiarrea congénita (CHC) fue descrita por primera vez en 1945 por Gambler y Darrow," "' y es
una enfermedad rara, autosdmica recesiva, causada por mutaciones en el cromosoma 7, de comienzo
prenatal, caracterizada por la presencia de diarrea secretoria con alto contenido de cloro. Es secundaria
a la ausencia o disminucion del intercambio activo de cloro y bicarbonato a nivel del ileon terminal y
colon. Esto produce una importante pérdida de cloro, sodio y potasio en la materia fecal, con alcalosis
hipoclorémica e hipopotasemia. ' > 11, Ante la sospecha clinica se debe realizar la determinacion de
cloro en la materia fecal, y su alta concentracién es el criterio diagndstico final. Esta habitualmente
excede los 90 mmol/L, con una media de 150 mmol/L. Luego de los 3 meses de edad, los valores por lo
general superaran las sumas de las concentraciones de sodio y potasio fecales, cuyos valores medios
suelen ser de 60 y 45 mmol/L, respectivamente.

En los casos de deshidratacion grave y diarrea cronica, con deplecion de electrolitos, el valor del cloro
puede llegar a ser tan bajo como 40 mmol/L. Una vez corregida la deshidratacion y alcanzado el
equilibrio hidroelectrolitico, suele exceder los 90 mmol/L.”!"" La ausencia de cloruria es la regla. La
muestra de materia fecal se debe obtener con un catéter rectal blando, para evitar la contaminacion con
orina.

La determinacion del cloro en la materia fecal es la clave del diagnéstico: se observa una alta
concentracion. El tratamiento se basa en el reemplazo de las pérdidas fecales de cloro, sodio y agua, lo
cual no evita la diarrea, pero si sus consecuencias secundarias,' ademés de la utilizacion de
medicamentos que disminuyan la secrecion gastrica de cloro. El pronoéstico depende del diagnostico
temprano, asi como de una adecuada sustitucion de electrolitos perdidos.!" El proposito de este trabajo
fue presentar un caso de CHC, por tratarse de una causa no frecuente de diarrea acuosa congénita, de
diagnostico sencillo, que requiere un alto indice de sospecha, y ademas, establecer pautas para su
deteccion temprana, inclusive antes del nacimiento.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente del sexo femenino, blanco, nacido a las 34 semanas de gestacion mediante parto cesarea, peso

de 2205 g y sin antecedentes de consanguinidad en los padres, Con un diagndstico prenatal de una
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posible obstruccidn intestinal congénita o de Diarrea Congénita por Cloruros. Por lo que se decide
admitir en cuidados neonatales para mejor estudio y tratamiento.

Antecedentes patologicos prenatales: polihidramnios y hallazgo ultrasonogréfico de exceso de liquido
intestinal en el feto, con sospecha de malformacidn congénita digestiva (se descartd horas después de
nacido al comprobarse buen transito intestinal).

Antecedentes patologicos perinatales: expulsion de liquido anal no meconial en las primeras horas del
nacimiento, antes del comienzo de la via oral, lo cual se mantuvo durante varias semanas.
Antecedentes patologicos posnatales: deshidratacion, desnutricion grave y progresiva; evidentes signos
carenciales en la piel y mucosas, alcalosis recidivante; en ocasiones con gasometrias con pH por encima
de 7,60 y durante una descompensacion llegd a 7,81, K: 8.4 mmol/l; Na: 99 mmol/l; cloro en sangre
disminuido en un 50 %.

El examen de rayos X ofrecio los elementos siguientes: térax normal, catéter umbilical bien ubicado,
sonda nasogastrica en estomago y dilatacion de asas intestinales.

Ultrasonido Abdominal: Asas intestinales dilatadas Peristaltismo lento lleno de gases y liquido.

El paciente sigui6 expulsando liquido anal de aspecto no meconial, luego de una semana de edad. Como
nuestro hospital es un hospital nivel 2 no contamos con especialistas en gastroenterologia pediatrica y
se tuvo que consultar a un especialista de un hospital nivel 3, que con la informaciéon y ademas los
resultados de los estudios radiologicos y de laboratorio y el descarte de patologia obstructiva, se da un
diagnéstico presuntivo de Diarrea Congénita por Cloruros, se ajusta tratamiento con el cual el nifio se
recupera y al hacer este informe tenia 6 meses de edad y se mantenia con buen estado general.
DISCUSION

La CHC, a pesar de ser una entidad muy rara, presenta manifestaciones muy tipicas y esta entre las
causas de diarrea grave del recién nacido, por lo que una vez que se ha descartado la inmadurez o déficit
enzimatico de disacaridasas, hay que sospecharla. !

Con los resultados de los examenes complementarios mencionados en la presentacion, mas la
determinacion de electrolitos en heces fecales y con el andlisis clinico del caso, nos propusimos hacer

un diagndstico de certeza de acuerdo con los criterios mundialmente aceptados (figura 2).

pag. 978


http://scielo.sld.cu/img/revistas/ped/v81n4/f209409.jpg
http://scielo.sld.cu/img/revistas/ped/v81n4/f209409.jpg

Fuera de

Fango 108 1mmaolfL

Cl
108.1 mmol/L

90 mmol/L

Figura 2. Electrolitos en heces fecales del paciente.

La aparicion intrauterina de diarrea acuosa causa los signos prenatales caracteristicos: polihidramnios y
asas intestinales fetales distendidas. Estas anormalidades son visibles en la valoracion prenatal por
ultrasonografia al final del segundo trimestre. Otros parametros incluyen prematuridad (en su mayoria
14 dias antes término), ausencia de eliminacion de meconio y distension abdominal en el periodo
neonatal, siendo éste, con frecuencia, motivo de hospitalizacion: > 67

La radiografia de abdomen habitualmente muestra asas de ileon y colon distendidas, con niveles
hidroaéreos. La presencia de ascitis es frecuente. La distension abdominal obliga a descartar obstruccion
intestinal baja, incluida la enfermedad de Hirschsprung. También se han descrito casos de voélvulo
intestinal probablemente debidos a la persistente distension de asas. >

La diarrea acuosa esta presente desde el nacimiento, aunque puede pasar desapercibida al ser confundida
con “orina”. La deshidratacion secundaria, con pérdida de peso de alrededor del 10%, se instaura
rapidamente. Son comunes la ictericia, el decaimiento, y las alteraciones hidroelectroliticas, con
hipopotasemia, hipocloremia, alcalosis metabolica y ausencia de cloro en orina. La clorhidiarrea
congénita debe incluirse dentro del diagnostico diferencial en nifios con tendencia a la deshidratacion

cronica, falta de crecimiento, hipocalemia e hipoclorémico, alcalosis metabolica, y a la vez considerar

antecedentes prenatales de importancia como el polihidramnios, todos presentes en el caso en discusion.
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El diagnostico se basa en los sintomas clinicos y la deteccion de altas concentraciones de cloruro en las
heces, superior a 90 mmol / L *!®!", También el andlisis de ADN pero no se encuentra disponible. Los
antecedentes perinatales son de relevancia en la mayoria de los casos. En los casos de deshidratacion
severa y cronica, con deplecion de electrolitos, el valor del cloro puede llegar a ser tan bajo como 40
mmol/l. La muestra de materia fecal en este caso se recogio utilizando un catéter rectal. La persistente
alcalosis metabolica con hipocloremia e hipopotasemia y valores aumentados de cloro en materia fecal,
confirmaron el diagnostico.

El objetivo del tratamiento es mantener dentro de limites normales la concentracion de electrolitos y pH
en sangre, con una pequeia pérdida de cloro por orina (mas de 2 mmol/Kg 6 40 mmol/24 horas). Dado
que el defecto intestinal no puede ser corregido, la Gnica terapia razonable es el suplemento continuo y
completo de las pérdidas de CI, Na, K y agua. De esta forma, si bien persiste la diarrea, es posible evitar
sus consecuencias secundarias.’

Un inhibidor de la bomba géstrica de protones ha sido sugerido para su tratamiento, por su capacidad de
inhibir la secrecion de cloruro por la mucosa gastrica y disminuir su pérdida por las heces, ya que la
absorcion de cloruro ocurre de forma pasiva, y esta determinada por su concentracion intraluminal, por
tanto, la diarrea podria ser reducida y disminuir la concentracion intraluminal de cloruro.'* En el
paciente que se reporta existié una buena respuesta al uso de omeprazol, con mejoria clinica de sus
sintomas. ?

CONCLUSIONES

La clorhidiarrea congénita es una enfermedad rara y autosémica recesiva causada por mutaciones en el
cromosoma 7. Se caracteriza por la presencia de diarrea secretora con alto contenido de cloro debido a
la disminucion o ausencia del intercambio activo de cloro y bicarbonato en el ileon terminal y colon. El
tratamiento se basa en reemplazar las pérdidas de cloro, sodio y agua, y se pueden utilizar inhibidores
de la bomba géastrica de protones para reducir la pérdida de cloro por las heces.

El diagnostico precoz de la clorhidiarrea congénita es fundamental para establecer un tratamiento
adecuado y prevenir complicaciones graves asociadas con la deshidratacion y desequilibrios
electroliticos. Los antecedentes prenatales, como el polihidramnios, y los hallazgos ecograficos pueden

ayudar a sospechar esta enfermedad en los casos de diarrea acuosa congénita.
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Este informe de caso proporciona informacion valiosa sobre el diagnostico y tratamiento de la

clorhidiarrea congénita, y destaca la importancia de un alto indice de sospecha clinica y la realizacion

de pruebas adecuadas, como la determinacion de cloro en las heces fecales, para confirmar el diagnostico
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