CAso cLINICO

RESUMEN

Presentamos el caso de una gestante de 14 afios
cuyo embarazo fue diagnosticado en el hospital
San Juan de Dios de Vélez, Colombia. El produc-
to presenté hernia diafragmdtica congénita;
esta alteracién ocurre con una frecuencia de
1 en 2 000 embarazos, por lo cual se hace una
revisién detallada de la literatura de esta patologfa.

Palabras clave: hernia diafragmatica congé-
nita, diafragma, surfactante, hipoplasia pulmonar,
cirugfa fetal.

SUMMARY

We present a case of a 14 years old woman
diagnosed in the San Juan de Dios hospital at
Vélez, Colombia with a product suffering
congenital diaphragmatic hernia has an incidence
of one in 2 000 pregnancies, we review the
literature of this pathology.
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INTRODUCCION

La hernia diafragmatica congénita (HDC) es la
anormalidad de desarrollo méis comun del
diafragma"* y una de las malformaciones mds co-
munes en el neonato ocurre con una frecuencia
de 1 en 2 000 embarazos y 1 en 2 200 a 5 000
nacidos vivos.”® La relacién hombre: mujer es de

1:1,8.¢

La etiologia generalmente se desconoce y es
probable que casi todos los casos sean multi-
factoriales; también se ha asociado con anomalias
cromosémicas desde un 20% a un 53% y se ha
descrito una forma autosémica recesiva.’

A pesar de la intensa investigacién y una inter-
vencién terapéutica agresiva en los infantes con
HDC se continda con una morbimortalidad ele-
vada entre un 40% y 70% debido a que la
hipoplasia y la hipertensién pulmonar persistente
que se presentan en estos pacientes complican los
esfuerzos por mantener un intercambio gaseoso

con ventilacién convencional.®
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CASO CLINICO

Paciente de 14 afios procedente del drea rural
de la Belleza, Santander, quien asiste a la unidad
de ecograffa del Hospital San Juan de Dios de
Vélez, Santander, para realizacién de ecogratia
obstétrica.

Antecedentes: G P A , menarquia a los 11 afos,
ciclos regulares 28/3-4, fecha de tltima menstrua-
cién desconocida, grupo O Rh negativo. Resto de
antecedentes sin importancia. Al examen fisico se
encuentra una paciente buenas condiciones gene-
rales. Cabeza, cuello y cardiopulmonar normal.
Abdomen globoso por ttero gravido, feto tnico
vivo, longitudinal cefilico, dorso derecho con al-
tura uterina de 32 centimetros. Tacto vaginal: cue-
llo cerrado sin cambios cervicales, extremidades
normales. Se realiza ecograffa que muestra emba-
razo con edad gestacional estimada por biometria
28 *£2,4 semanas, con sospecha de hernia
diafragmatica por visualizacién de asas intestinales
y estémago en cavidad tordcica, dextrocardia, res-
to de la anatomia fetal normal. Polihidramnios y

placenta normal.

Se remite a la unidad materno-fetal del hospi-
tal Ramén Gonzdlez Valencia, donde se confirma
el diagnéstico y se informa a la pareja del diagnés-

tico, prondstico y terapéutica.

Se realiza cesdrea segmentaria programada a las
38 semanas de embarazo. Se obtiene recién naci-
do de sexo femenino con Apgar de 5/10 al minu-
toy 7/10 alos 5 minutos pero a pesar del cuidado
neonatal fallece a las 4 horas de vida; no fue inter-

venida quirdrgicamente.

DISCUSION

El desarrollo del diafragma el cual separa la
cavidad tordcica de la abdominal es complicado y
no esta completamente entendido.’

El diafragma muscular se forma entre la sexta y

la decimocuarta semana de gestacién como resul-

tado de una complicada cadena de fenémenos que

implican la fusion de 4 estructuras:’

1. El septum transversum: forma la parte tendinosa
del diafragma, es la estructura mds importante
que divide la cavidad celémica intraembrionaria.
De origen mesodérmico, se encuentra entre
la cavidad torécica y el pediculo del saco

vitelino.

2. Membranas pleuroperitoneales: cierran los
canales pericardioperitoneales en la parte pos-
terior del septum transversum. Tienen la funcién
de permitir el crecimiento de los esbozos
pulmonares, permitiéndoles un espacio libre

de expansién.

3. Componentes musculares de las paredes cor-
porales lateral y dorsal (mioblastos provenien-
tes de la pared, los cuales penetran en las mem-
branas formando la parte muscular). La cara
mds posterior del diafragma derivada de la pa-

red corporal es la dltima en formarse.

4. Mesenterio esofégico: da origen a los pilares

del diafragma.

Schumpelick y colaboradores® afirman que es-
tos 4 componentes no delinean precisamente el
diafragma definitivo y se necesitan adicionalmente

investigaciones embriolégicas detalladas.

Hacia el fin de la octava semana menstrual, el
diafragma primitivo estd intacto, la falta de fusién
de alguno de estos procesos provoca un defecto
diafragmatico que posibilita la herniacién de vis-
ceras abdominales hacia el térax.

La HDC se presenta mas comtinmente del lado
izquierdo en el 75% a 90% de los casos,"” y la ma-
yorfa son unilaterales en un 97%." El 92% son de-

fectos posterolaterales o hernia de Bochdalek.""’

Existen otos tipos menos comunes de HDC
que incluyen la hernia paraesternal donde el saco
peritoneal penetra al térax entre las porciones
esternal y costal del diafragma y la hernia esofagica



debida mds a un acortamiento congénito de la lon-
gitud esofdgica, permaneciendo en térax el cardias
y la porcién superior del estémago, con constric-

cién de este dltimo a nivel del diafragma.Z

Esta patologia se asocia prdcticamente siempre
con efecto de masa, que se manifiesta en el feto
por desplazamiento del mediastino, compresién
pulmonar y reduccién del tejido pulmonar fun-
cional;>'" la compresién del tejido pulmonar an-
tes de la semana 16, momento en que el desarro-
llo bronquial es completo determina reduccién
del nimero de bronquios y alvéolos del pulmén
en desarrollo lo que conlleva a la hipoplasia
pulmonar vista en estos pacientes.

Se observé que en los modelos de HDC indu-

2B 1o exis-

cidos experimentalmente con nitrofén
tfa retardo en la aparicién de las yemas pul-
monares, aunque si hubo una disminucién en su
nimero final asociada a una disminucién signifi-
cativa de las células epiteliales y mesenquimales
con desorganizacién y compactacion del tejido par-
ticularmente alrededor de los espacios aéreos. En
estudios post mértem se ha evidenciado subde-
sarrollo del lecho vascular pulmonar y aumento

de la musculatura de las arterias preacinares.14

El pulmén hipopldsico en HDC presenta una
reduccién cuantitativa y cualitativa de surfactante
y un compromiso de la distensibilidad pulmonar.'
" Se ha reportado recientemente el rol del oxi-
geno como regulador del gen que codifica para la
proteina asociada al surfactante (SP) en pulmones
sanos al incrementar su expresion, la cual se en-
cuentra notablemente disminuida en los pacien-
tes con HDC." IJsselstijn y colaboradores no en-
contraron deficiencia de surfactante en pacientes
con HDC."®

MALFORMACIONES ASOCIADAS

Del 20% al 53% de los fetos con HDC presen-
tan malformaciones asociadas, sobre todo defec-
tos cardiacos (9% a 23%), defectos del tubo neural

HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA

(28%), trisomias y ciertos sindromes bien defini-
dos.*"”*" En algunas ocasiones la HDC se encuen-
tra asociada con anomalias congénitas del drbol
bronquial (17,9%), las cuales se asocian con una

pobre supervivencia.'?

DIAGNOSTICO PRENATAL

El diagnéstico se realiza por ecografia, se basa
en la visualizacién de 6rganos abdominales en el
térax y el signo ecogréfico distintivo es una masa
ocupada por liquido inmediatamente por detrds
de la auricula y el ventriculo izquierdos en la par-
te inferior del térax visualizado en una vista trans-

versal, 02122

Otros signos ecograficos que hacen sospechar
el diagndstico son la ausencia del estémago en el
abdomen, desplazamiento del mediastino, peri-
metro abdominal fetal pequefio y polihi-
dramnios."?* Sebire et al. encontraron incremen-
to en la translucencia nucal, entre la 10y 14 semana
de embarazo en pacientes con HDC que puede
ser un marcador de compresién intratordcica, re-
lacionado con hipoplasia pulmonar.”!

MORBIMORTALIDAD

Los resultados en torno a la HDC permane-
cen pobres a pesar de los recientes avances en el
cuidado neonatal con una cifra de mortalidad va-
riable, entre 40% a 70%.”* Sin embargo reciente-
mente el grupo de estudio multicéntrico de HDC
reporté una tasa de supervivencia del 63% en un
estudio con 442 pacientes.>® Se ha observado una
correlacién entre la sobrevida y el volumen
pulmonar encontrando que un minimo de 45%
del volumen pulmonar esperado para la edad
gestacional €s necesario para la supervivencia.23 En
un estudio analitico de seguimiento a embarazos
con HDC se observé que un 35% de estos se per-
dieron tempranamente 22,6% presentaron muer-
te perinatal, 12,9% muerte tardia y 29% sobrevi-
vieron. De estos tltimos el 44% presentaron
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recuperacién total y el 55% quedaron con
morbilidad persistente. EI 50% fueron HDC sim-
ples, un 25% se asoci6 con anomalias cardiacas (de-
fectos septoventriculares, septoauriculares, ductus
arterioso persistente y dilatacién ventricular), y el
25% restante se relacioné con anomalias severas
(trisomias 18 y 13, pentalogia de Cantrell, higroma
quistico y tetralogia de Fallot).”*

El pronéstico también guarda una relacién es-
trecha con la presencia de malformaciones asocia-
das, el volumen del contenido intestinal herniado
y el momento de la herniacién; por lo tanto las
hernias mds grandes y las que se producen duran-
te las primeras semanas de gestacién son de peor
prondstico.”

Dependiendo de los hallazgos ultrasonograficos
se puede predecir la supervivencia fetal comen-
zando por la edad gestacional temprana (< 25
semanas) y la presencia de polihidramnios que fue-
ron relacionados con alta mortalidad.?**’

Algunos indices han sido utilizados para deter-
minar la respuesta y el pronéstico al tratamiento
quirdrgico como son el indice de McGoon que
relaciona el tamaiio de la arteria pulmonar con el
tamafio de la aorta descendente, y el indice de
Nakata que relaciona estos mismos parametros con
el drea de superficie corporal.’* Otro es el indice
de McGoon modificado: (RPA+LPA)/DA, donde
RPA y LPA son los didmetros de las arterias
pulmonares derecha e izquierda los cuales son
medidos en la bifurcacién de las mismas durante
la sistole, y DA es el didmetro de la aorta descen-
dente medido a nivel del diafragma. Indices ma-
yores de 1,7 han sido correlacionados con aumen-
to de la supervivencia mientras que indices
menores de 1,3 representados en hipoplasia
pulmonar severa, disminuyen considerablemente
las posibilidades de vida en estos pacientes (sensi-
bilidad 85% y especificidad 100%)."*

El indice de la relacién del drea del pulmén
derecho sobre la circunferencia cefilica parece ser

el mejor factor para predecir la supervivencia.
Fetos con indice menor o igual a 1,0 tienen una
mortalidad mayor del 90%, e indices iguales o
mayores a 1,4, la supervivencia es cercana al

100%.*

Otros signos ecograficos asociados con mal pro-
néstico son la presencia de dilatacién persistente
del estémago en el térax y el subdesarrollo cardiaco
izquierdo."”’

La hernia hepatica hacia el térax tampoco pre-
dice bien la supervivencia en HDC.”"*

Walsh DS, et al. afirman que se puede predecir
el pronéstico fetal determinando la herniacién del
higado y el volumen del higado dentro del pul-

mén por resonancia nuclear magnética.*

Badalian et al. y Fox et al. sugieren que la ausen-
cia de flujo de liquido nasal relacionado con la
respiracién y medido por Doppler puede ser usa-
do como marcador de mal pronéstico perinatal,
porque estd relacionado directamente con

hipoplasia pulmonar.*"*?

Desde el punto de vista ecografico la HDC
puede ser confundida con otras anormalidades
fetales intratordcicas como la malformacién
adenoquistica congénita, los quistes broncogénicos
y el secuestro extrolobular.'

TRATAMIENTO

Cuando el diagnéstico se realiza antes de la se-
mana 28 se debe realizar ecografia de detalle ana-
témico, amniocentesis o cordocentesis para de-
terminar cariotipo y un ecocardiograma para

excluir otras anomalfas.?*

El tratamiento incluye terapias como el uso de
corticosteroides, la ventilacién de alta frecuencia,
oxigenacién con membrana extracorpérea
(ECMO), terapia con surfactante, éxido nitrico y
cirugfa fetal.>*>>*" En modelos animales con HDC

se ha documentado una inmadurez pulmonar



histoldgica y bioquimica® similar a los fetos pre-
maturos en los que se demostré una mejorfa sig-

nificativa con corticoides;**

algunos estudios de-
muestran una similitud en los resultados con el
tratamiento con corticoides, debido a que estos
medicamentos especificamente incrementan el
contenido de fosfatidilcolina desaturada pulmonar,
reduce la concentraciéon de glicégeno pulmonar,
aumenta el tamafio alveolar y la fraccién de volu-
men alveolar.” Se demostré también una induc-
cion significativa de proteinas asociadas a surfactante
Ay B.>" Esta terapia es bastante atractiva por ser
muy cémoda para el ginecélogo, es no invasiva y
se podria combinar con reparacién quirdrgica in
tGtero,*" distensién pulmonar por oclusién
traqueal o distensién de la via aérea con fluidos*
y mas ain puede ser razonable su utilizacién
postnatal ya que se ha visto algin beneficio con
esta terapia en infantes prematuros con sindro-

me de dificultad respiratoria.**

Cirugia fetal

En 1901 Ave efectué la primera reparacién sa-
tisfactoria de una hernia diafragmatica congénita
en un nifio de nueve afios de edad, el cual sobre-
vivi6. En 1928 Betman y Hess operaron a un lac-
tante de 3,5 meses de edad con éxito. En 1946
Gross publicé una serie de 63 neonatos a quienes
se les realiz6 cirugfa, de los cuales 55 sobrevivie-
ron; a 57 recién nacidos se les realiz6 el procedi-
miento quirtrgico en las primeras 24 horas.??
Desde 1984 hasta 1992 la Extracorporeal Life
Support Organization, informé 1 318 casos con

supervivencia cercana al 60%.”

En la década de los 80 se dio inicio al trata-
miento fetal mediante histerotomia y exposicién
fetal para correccién de patologias letales. La pri-
mera correccién de la hernia diafragmatica se rea-
liz6 en este mismo decenio, sin embargo los re-
sultados no fueron los esperados dada la presencia
de hipoplasia pulmonar, y por tanto el procedi-
miento fue abandonado.””

HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA

El tratamiento prenatal inicial consistié en ce-
rrar el defecto del diafragma, pero fetos con
herniacién del 16bulo izquierdo del higado no
pueden ser salvados con esta técnica porque la
reduccién de la viscera hacia el abdomen tuerce la
vena umbilical. Este tratamiento fue abandonado
cuando no se mostré ventaja de supervivencia en

fetos sin herniacién hepdtica.”®

Una estrategia terapéutica interesante es la
obstruccién traqueal para prevenir el flujo nor-
mal del liquido pulmonar fetal, esta oclusién po-
sitiva, normal en los pulmones en desarrollo, que
es creada por produccién de liquido pulmonar
hace crecer los pulmones hipopldsicos y reduce
las visceras hacia el abdomen.” La oclusién traqueal
se ha logrado mediante tapones intratraqueales y

grapas de aplicacién externa.””*

Flake y cols. publicaron una experiencia con
15 casos con cirugia fetal abierta y realizando oclu-
sién traqueal con dos clips logrando una supervi-
vencia del 33% en fetos con pobre pronéstico (in-
dice de la relacién circunferencial cefilica y drea
del pulmén derecho = 1 y herniacién del l16bu-
lo izquierdo del higado) pero con una alta tasa de
morbilidad especialmente neurolégica que alcan-
76 el 60%.%¢

Quintero y colaboradores describieron un caso
utilizando cirugfa endoscépica e introduciendo un
tap6n en la trdquea para oclusién que dura aproxi-
madamente de 2 a 3 semanas y luego se retira en
el postparto. Este procedimiento evita las com-
plicaciones que ha revelado la cirugfa abierta que
incluye lesién del nervio laringeo recurrente, par-
to pretérmino, secuelas neurolégicas y edema
pulmonar materno.*

Harrison y cols. describieron dos casos utili-
zando un balén inflabe para oclusién traqueal por
via endoscépica con buenos resultados.”’

Harrison, Mychaliska y Abanese en un periodo
de evaluacién de tres afios en 34 fetos de 86 con

los criterios de pobre pronéstico antes mencio-
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nado; 13 pacientes con tratamiento postnatal, 13
con oclusién traqueal fetal abierta y 8 con oclu-
sién traqueal endoscépica reportaron una tasa de
supervivencia del 38%, 15%y 75% respectivamen-
te, demostrando que estos fetos se benefician de
la oclusién traqueal endoscépica mas no de la ci-
rugfa abierta.®
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