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RESUMEN

Introduccién: los defectos de la pared son malformaciones congénitas con herniacién de algunos érganos de la cavidad
abdominal, como es el onfalocele. La prevalencia calculada es 1/10.000 nacimientos en paises occidentales, en Colombia se
desconoce. El diagnoéstico es pre o posnatal requiriendo una serie de examenes clinicos sistémicos, evaluacién diagnodstica
secundaria y busqueda de anomalias asociadas; el tratamiento ha mejorado las tasas de supervivencia entre 70 y 95%.
Objetivo: dar a conocer la patologia y correlacionar los hallazgos genéticos, ambientales, clinicos y exdmenes complementarios
para el diagnoéstico oportuno, derivando asi al paciente a un tratamiento 6ptimo con disminucién de la mortalidad. Materiales
y métodos: revisiéon actualizada de la literatura utilizando buscadores Pubmed, UpToDate y ClinicalKey con énfasis en
revisiones sistematicas, casos clinicos y principales guias clinicas internacionales. Después se envio al jefe del departamento
de cirugia pedidtrica y a la divisiéon de publicaciones para su conocimiento, revisiéon y aprobacién. Resultados: se analizaron
17 articulos publicados en los ultimos 5 afios, seleccionando los mads relevantes y con evidencia clinica actual. Discusién
y conclusiones: los estudios recientes han evidenciado nuevos hallazgos que han mejorado la supervivencia y reducido la
mortalidad en los dltimos 50 afios.

Palabras clave: malformaciones congénitas de la pared abdominal, onfalocele, sindrome de Beckwith- Wiedemann, Pentalogia de Cantrell,
complejo OEIS, sindrome de Prune belly.
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ABSTRACT

Introduction: abdominal wall defects are congenital malformations associated with herniated abdominal organs, such
as omphalocele. Its estimated prevalence is 1 per 10.000 live births in western countries. In Colombia the prevalence of
omphalocele remains unknown. Omphalocele may be pre or postnatally diagnosed. A series of systemic clinical exams,
secondary diagnostic evaluation and assessment for accompanying anomalies, are necessary. Treatment has improved survival
rate to 70 and 95%. Objective: to increase awareness of this anomaly and correlate genetic, environmental and clinical
findings and complementary exams to enable the early diagnosis and referral of these patients to receive optimal treatment
which will reduce mortality. Materials and methods: updated literature review using Pubmed, UpToDate and ClinicalKey
search engines, focused on systematic reviews, clinical cases and main international clinical practice guidelines. Found data
was submitted to the head of the pediatric surgery department and to the publications division for their information, review
and approval Results: 17 articles published in the last 5 years including the most relevant which contained current clinical
evidence, were selected. Discussion and conclusions: recent studies have evidenced new findings that have improved survival
and reduced mortality in the last 50 years.

Key words: congenital malformations of the abdominal wall, omphalocele, Beckwith- Wiedemann Syndrome, Pentatology of Cantrell,
OEIS complex, Prune belly syndrome.
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El defecto se caracteriza por la ausencia de fascia,
musculos abdominales y piel. El contenido estd cubierto
por una membrana avascular translicida que consta de
peritoneo en la superficie interna, mesénquima o gelatina de
Wharton en el centro y amnios externo?, cuya complicaciéon
pre o posparto es la ruptura’ (figura 1).

INTRODUCCION

La hernia del cordén umbilical, la gastrosquisis y el
onfalocele hacen parte de las malformaciones congénitas de la
pared abdominal. Aunque pueden agruparse, difieren entre
si por su patogenia, embriologia y condiciones asociadas. El
onfalocele consiste en una evisceracién de 6rganos internos
por el anillo umbilical que se encuentran recubiertos por
una membrana de tres capas con peritoneo, gelatina de
Wharton y amnios, tiene una prevalencia de 1,5 a 3 por
10.000 nacimientos y predominio en el sexo masculino.
Hay asociacién con la edad materna y el consumo de
medicamentos inhibidores de la recaptacién de serotonina
durante el embarazo. Aunque la tasa de supervivencia
es alta, hay casos de mortalidad asociada con anomalias
cromosdémicas y cardiacas, por lo cual es importante hacer
el diagndstico temprano prenatal, seguimiento genético y
un adecuado tratamiento posnatal.

DEFINICION

El onfalocele (del griego omphalos ombligo y kele hernia
o tumor”), también conocido como exomphalos, es un
defecto embriolégico de la linea media de tamafio variable,

Figura 1. Onfalocele. Fuente: los autores.

considerdndose como la herniacién o protrusiéon del
contenido abdominal por la base del cordén umbilical.' Se
considera menor con solo una porcién intestinal y gigante
cuando es mayor de 4 cm de didmetro o con 50 a 75% del
higado dentro del saco.? El onfalocele contiene en su mayoria
intestino delgado, pero puede abarcar otros 6rganos como
higado, bazo, colon y/o génadas.’
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HISTORIA

La primera descripciéon de los defectos de la pared
abdominal se debe a Aulus Cornelius Celsus en el siglo I
y después a Paulus Aegineta en el siglo V. El onfalocele
fue reportado por Ambrosio Paré y Lycosthenes en el
siglo XVI y en 1802 Hey Olshausen realizé la primera
reparacion exitosa. En 1887 se informé por primera vez la
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cobertura de los defectos de la pared con piel tras la previa
extraccion de la membrana. Gross demostr6 su efectividad y
popularizé la técnica. Max Grob utilizé mercuriocromo para
la reepitelizacién del onfalocele pero se abandoné por la
nefrotoxicidad y el dafio en el sistema nervioso degenerando
algunas funciones cognitivas.

Ahlfeld en 1899 ide6 la técnica de pintar el saco de
onfalocele con alcohol yodado con el fin de producir
una escara y esperar la contraccién y epitelizaciéon. En
1967 Schuster introdujo la reduccién por etapas de los
onfaloceles grandes con material protésico porque observo
que la cavidad abdominal no crecia solo con el cierre de la
piel. Como ninguna de las técnicas demostré un éxito total,
aun se siguen ideando métodos como injertos de piel y
expansores tisulares, entre otros.®

EPIDEMIOLOGIA

En paises occidentales la prevalencia calculada es de
1 por cada 10.000 nacimientos y la incidencia varia entre
1,5 y 3 por 10.000 nacimientos; en Colombia se desconoce
su prevalencia. Hay predominio del sexo masculino (1.5 a
3 hombres por cada mujer), con frecuencia se asocia con
otras anormalidades (50 a 70%) siendo las mds comunes
las cardiopatias congénitas. Las anomalias cromosémicas
ocurren en 8 a 40% de los casos, como la trisomia 13 y 18
y con menos frecuencia las trisomias 14, 15, 16, 17 y 21
(tabla 1).’

La sobrevida en casos de onfaloceles aislados varia entre
75y 95%. La mortalidad depende de los defectos asociados,
en especial cardiopatia y cromosomopatias, pero se calcula
entre 25% y 80%.’

Tabla 1. Anomalias asociadas con onfalocele

Anormalidad | Incidencia | Frecuencia

Genitourinarias <10% Extrofia vesical y cloacal

Renales <10% Malrotaciones renales

Faciales <10% Labio leporino y paladar hendido
Cromosémica 30-40% | Trisomia 13y 18, sindrome de

Beckwith-Wiedemann

Atresia intestinal, duplicaciones, hernia

Gastrointestinales 40% | diairagmética congénita, pentalogia de Cantrell

Cardiopatia congénita 50% Tetralogia de Fallot defectos del septo auricular

Fuente: los autores.

FACTORES DE RIESGO

El onfalocele se ha relacionado con factores de riesgo que
favorecen su aparicion, como edad materna joven o avanzada
(menores de 20 afios o mayores de 40 afios), concepcién a
través de reproduccién asistida, presencia de aneuploidia
fetal (trisomia 13, 14, 15, 18 y 21), cursar con sindromes

congénitos genéticamente predeterminados en particular
los de Beckwith-Wiedemann, Donnai-Barrow y shprintzen-
Goldberg’, raza negra y madres que reciben tratamiento con
antidepresivos inhibidores de la recaptacién de serotonina
durante el mes previo y el primer trimestre de embarazo.®

COMPONENTE GENETICO

No se aprecia evidencia directa entre onfalocele y un
componente genético definido, sin embargo ocurre en
familias e incluso en gemelos; en los defectos de pared con
anomalias cromosémicas (entre ellas trisomia 13 y 18) se
ha demostrado evidencia de algunos genes afectados como
PITX2, CDKN1, MTHER y C677T.>’

Se clasifico como onfalocele aislado cuando no hay
malformaciones asociadas ni alteraciones cromosémicaslo0,
onfalocele sindromdtico que
aproximadamente 57% de los casos, se debe a aneuploidias

mientras el representa
con prevalencia de la trisomia 18 (sindrome de Edwards).
Los demds casos sindromaticos se asocian con afecciones
genéticas como Beckwith- Wiedemann, pentalogia de
Cantrell y OEIS.10 El primero es el mas comtin y se manifiesta
inicialmente como una forma leve de onfalocele aislado.!® A
continuacion se describe cada uno de los sindromes.

SINDROME DE BECKWITH - WIEDEMANN

Es heterogéneo y en la mayoria de los casos cursa con
alteraciones gendmicas, epigenéticas o genéticas en el
locus cromosémico 11pl15.5, como deleciones, mutaciones
o alteraciones de la impronta genética por cambios en la
metilacién de ciertos genes, ya sean del alelo paterno o
materno. Esta regién alberga dos dominios impresos IGF2/
H19 y KCNQI/CDKNIC regulados por HI19/IGF2: IG-
DMR (intergenética, region metilada diferencialmente) y
KCNQIOT1: TSS- DMR (sitio de inicio de transcripcion-
regiéon metilada diferencialmente). En individuos sanos
H19/ IGF2: IG. DMR se metila en el alelo paterno y no en el
alelo materno, lo que genera una expresién preferencial del
IGF2 paterno y el H19 materno.'

PENTALOGIA DE CANTRELL

Entidad conocida como ectopia cordis toracoabdominal,
presenta una incidencia de 5.5 por 1.000.000 de recién
nacidos vivos. Se distingue por asociarse con cinco
anomalias: defecto epigdstrico de la linea media abdominal
supraumbilical, del tercio inferior del esternén, deficiencia
del segmento anterior del diafragma, defectos pericardicos
y malformaciones cardiacas congénitas. Se clasifica como
clase I (diagnostico exacto) cuando estan los cinco defectos
de la pentalogia de Cantrell; clase II (probable) ante cuatro
defectos incluyendo las anomalias intracardiacas y de
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la pared abdominal y clase III (diagndstico incompleto)
presenta combinaciones variables de los defectos congénitos,

siempre debe incluir anomalias esternales' (figura 2).

Figura 2. Pentalogia de Cantrell. Fuente: los autores.

COMPLEJO OEIS

Se define como un conjunto de diferentes malformaciones

de gran complejidad donde encontramos onfalocele,
extrofia cloacal, malformaciones anorrectales y defectos
espinales; presenta una prevalencia de 1: 200,000-400,000
nacidos vivos. También se pueden presentar defectos de la
pared abdominal a través de los cuales protruyen visceras
abdominales y pélvicas (vejiga), acompafiadas de agenesia
de sacro y anomalias anorrectales.”” Es posible que este
complejo sea una enfermedad multifactorial y esporadica. El
diagnoéstico prenatal es complicado, pero se sospecha ante
el examen fisico que evidencia onfalocele, defecto espinal y
agenesia de vejiga. La cirugia ha mejorado la sobrevida de
estos pacientes'” (figura 3).

SINDROME DE PRUNE BELLY

También conocido como de abdomen en ciruela pasa,
entidad que se distingue por manifestar deficiencia
congénita de la musculatura de la pared abdominal dando
lugar a que se aprecie la piel con rugosidades irregulares
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similares a las de una ciruela pasa. En la mayoria de los casos
suele asociarse con criptorquidia e hidroureteronefrosis. La
etiologia no es del todo conocida, aunque su presentacion se
ha correlacionado a través del tiempo con una obstruccién
temprana del tracto urinario o un fallo a nivel del
mesodermo. No hay evidencia suficiente para identificar un
patrén de herencia, pero hay estudios donde se relaciona
con embarazo gemelar’ (figura 4).

Figura 4. Sindrome de prune belly. Fuente: los autores.

ETIOLOGIA Y FISIOPATOLOGIA

Las teorias actuales indican que es un acontecimiento
teratégeno y espontaneo.* Los defectos de la pared
ventral son el resultado de alteraciones durante la vida
embrionaria. La pared anterior abdominal o ventral se
desarrolla entre las semanas 5 y 12 de gestacién y se
considera un onfalocele fisiolégico hasta la semana 11 de
gestacion, luego su persistencia es patoldgica. Este proceso
implica el plegamiento del disco embrionario en una
direccién caudal-craneal y una lateral.'' La embriogénesis
comienza a la tercera semana de gestacion con la aparicién
del disco germinativo trilaminar compuesto por ectodermo,
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mesodermo y endodermo. Durante la cuarta semana el disco
plano se transforma por plegamiento en cuatro pliegues
mesodérmicos que encierran las cavidades del cuerpo:
dos laterales (canales pleuroperitoneales), uno cefdlico
(formando la pared tordcica anterior, regién epigdstrica,
diafragma y pericardio) y uno caudal (vejiga en desarrollo
y formacién del recto), que convergen y se funden en la
base del cordén umbilical. A la quinta semana se desarrolla
la cavidad anterior del embrién, en la sexta y octava
aparece una hernia fisiolégica debido al crecimiento rapido
de visceras, mayor que la cavidad celémica, quedando el
intestino y demas érganos de manera ectopica. Alrededor de
la décima semana la cavidad abdominal crece de una manera
acelerada, las visceras vuelven a su lugar y el intestino se
somete a rotacion (270° en sentido contrario a las manecillas
del reloj)” y fijacién a la pared posterior, por lo que al tener
un mal desarrollo embriolégico con fallo en el retorno de las
visceras a la cavidad abdominal después de 10 al2 semanas,
fracasa el cierre de la region mesodérmica lateral a nivel del
saco vitelino lo cual impide un plegamiento central y hace
que la mayor parte de los 6rganos abdominales permanezcan
afuera, generando el onfalocele.

Teniendo en cuenta la embriologia normal, el onfalocele
es la falla en los pliegues para poder completarse el cierre,
siendo mas frecuente la alteracion de los pliegues laterales
con celosomia media u onfalocele clasico, pero si el fallo
es en el pliegue cefalico (celosomia superior u onfalocele
epigastrico) provoca ectopia
pentalogia de Cantrell, y si es en el caudal (celosomia inferior

generalmente cordis o

u onfalocele hipogéstrico) con extrofia vesical y cloacal."

DIAGNOSTICO PRENATAL

El diagnostico es sospechoso cuando hay hallazgos
anormales en la ecografia prenatal de rutina, asi como el nivel
elevado de a-fetoproteina en suero materno.” La mayoria
de los defectos se diagnostican a mediados del segundo
trimestre. Para confirmar y caracterizarlos se recurre a la
ecografia fetal integral de alta resolucién, ultrasonido
(US), deteccién de alfafetoproteina (AFP) y doppler. El
ultrasonido después de las 12 semanas de gestacion revela
una herniacién central con la insercion del cordon umbilical
en su dapice, cubierta por una membrana de peritoneo. El
contenido puede ser intestinal (figura 5) y/o hepatico
(figura 6). Se sugiere correlacionar el tamafio del defecto
midiendo la relacion entre los didmetros transversales del
onfalocele y el abdomen.

El uso de doppler color ayuda a la identificacién de los
vasos hepaticos en el interior del saco herniario. Cuando el
higado esté en el contenido se considerard grande y en su
ausencia pequefio.'!

El alfa feto proteina permite detectar patologias
cromosomicas. También se altera en los defectos de la pared

abdominal y se encuentra elevada en el onfalocele.”® Se
recomienda una evaluacién diagnoéstica prenatal adicional
que suele incluir ecocardiografia fetal para detectar defectos
cardiacos asociados. La amniocentesis y/o muestreo de
vellosidades coridnicas se utiliza para estudios genéticos
y evaluacion molecular enfocada para el sindrome de
Beckwith-Wiedemann. La
prenatal y cariotipo puede identificar 60% a 70% de los

combinaciéon de ecografia

defectos asociados significativos.

Figura 5. Onfalocele pequefio. Se observa asas intestinales en
saco. Imagen disponible en: Diaz C, Copado Y, Munoz G, Mufioz H.
Malformaciones de la pared abdominal. https://www.sciencedirect.
com/science/article/pii/S0716864016300591

Figura 6. Onfalocele grande. Se observa higado incluido en el
saco del defecto. Imagen disponible en: Diaz C, Copado Y, Mufioz
G, Muiioz H. Malformaciones de la pared abdominal. https://www.
sciencedirect.com/science/article/pii/S0716864016300591

DIAGNOSTICO PRENATAL

El examen fisico posnatal establece el diagnéstico y la
gravedad del defecto de la pared abdominal'® (figura 7). Se
debe realizar un examen clinico sistémico detallado en todos
los neonatos para evaluar la presencia de anomalias asociadas.
Incluye un examen cardiaco detallado y la buisqueda de signos
concomitantes de dismorfologia que pueden estar asociados
con un sindrome genético. La evaluaciéon diagnéstica
posnatal a menudo comprende ecografia abdominal para
evaluar anomalias renales asociadas y craneal para descartar
anomalias del sistema nervioso central, interconsulta con
genética y analisis de cromosomas.

REPERT MED CIR. 2024;33(1):105-111
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Figura 7. Onfalocele gigante. Fuente: los autores.

TRATAMIENTO PREOPERATORIO

Se inicia con una estabilizacién manteniendo el calor del
paciente por medio de una lampara de calor radiante, acceso
venoso y administrar dextrosa en agua destilada al 10%,
es necesario colocar sonda orogastrica para descomprimir
el estomago y sonda rectal para evacuaciéon de meconio,
ademds de suministrar soporte ventilatorio y de oxigeno.
El tratamiento inicial no quirurgico contintia siendo util
cuando no es posible el cierre quirurgico."

TRATAMIENTO PREOPERATORIO

Es primordial cubrir el defecto de la pared abdominal
y realizar la limpieza antiséptica del saco y del abdomen.
Después se intenta la reduccién del contenido abdominal
con el saco intacto. Se realiza una incisién circunferencial

Figura 8. Bolsa de silo. Fuente: los autores.
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en la piel alrededor del defecto a pocos milimetros del saco,
se retira la membrana y se hace el estiramiento de la piel
de manera manual para identificar los musculos rectos del
abdomen buscando el cierre primario. Otra técnica utilizada
para hacer este cierre es la separaciéon de componentes. En
caso de que el defecto sea muy grande y no se logre llevar
todo a la cavidad por inestabilidad hemodinamica u otras
complicaciones, se realiza un cierre diferido colocando un
silo (figura 8).

PRONOSTICO

La tasa de supervivencia para el onfalocele varia de 70%
a 95% siendo el onfalocele aislado el que se relaciona con la
mayor. La mortalidad ha disminuido en los tltimos cincuenta
afios gracias a los avances en la atencién y tratamiento." El

pronostico se relaciona con las complicaciones prenatales,
posnatales y posoperatorias. Se ha evidenciado mal
prondstico en presencia de anomalias asociadas como las
cardiacas® o el onfalocele roto, la prematurez y el tamafio del
defecto de la pared abdominal.

La sobrevida ha mejorado gracias al diagnostico prenatal,
el manejo obstétrico, al desarrollo de las unidades de
cuidados intensivos neonatales, a las técnicas quirurgicas
desarrolladas y a la disponibilidad de ARM (asistencia
respiratoria mecdnica) y de NPT (nutricién parenteral
total)."
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