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Editorial

Reportes de caso. Una oportunidad para compartir experiencias
clinicas.
Case reports. An opportunity for sharing clinical experiences

Fernando Sudrez-Obando
Editor
Instituto de Genética Humana. Facultad de Medicina. Pontificia Universidad Javeriana.

La Medicina basada en la evidencia integra la experiencia clinica individual con la mejor evidencia clinica disponible (1). Los
niveles de evidencia se relacionan con la pregunta clinica de interés, por ejemplo, los estudios de eficacia y seguridad se basan
en experimentos clinicos y los estudios que buscan factores de riesgo se basan en disefios de casos y controles (2). Sin embargo,
la experiencia clinica se expresa principalmente, en la literatura biomédica, a través de los reportes de caso.

Los reportes de caso se definen como la documentacién cientifica de una sola observacién clinica (3) en el cual se describen de
forma detallada y cronolégica, los signos y sintomas de una enfermedad, las caracteristicas sociodemograficas, los antecedentes
familiares y personales relacionados y las intervenciones y desenlaces clinicos de interés (4). Esta descripcién se desarrolla en el
contexto de experiencias clinicas infrecuentes, como son las enfermedades de baja prevalencia, la presentacién de caracteristicas
no reportadas de una patologia reconocida, el uso de imagenes o pruebas diagndsticas novedosas para alcanzar el diagnéstico,
la implementacién de un tratamiento no utilizado con anterioridad o la descripcién de complicaciones no reportadas de un
procedimiento rutinario (5).

Los reportes de caso son relevantes porque permiten la descripcién de novedades en la presentacién clinica, incluyendo las bases
moleculares de sindromes infrecuentes (6), la generacién de hipétesis, el apoyo de la farmacovigilancia, la aplicacién del analisis
del caso, cuando otros disefos de investigacién no se pueden realizar y permiten al autor hacer un énfasis en el aspecto narra-
tivo (7), una experiencia similar a lo que ocurre en la practica médica cuando se construye de manera explicativa la historia cli-
nica en el dmbito asistencial.

El reporte de caso también es, en muchos casos, la primera oportunidad para publicar un articulo en revistas biomédicas. Una
oportunidad que le ensefia a los autores noveles a aproximarse a la exigencias editoriales, a comprender los requisitos para los
autores y provee oportunidades para desarrollar habilidades de escritura e investigacién documental, desarrollar habilidades de
colaboracién con otros autores y se constituye en un aprendizaje practico para el manejo del tiempo, necesario para cumplir los
plazos exigidos por las revistas.

De otra parte, los reportes de caso reflejan la practica clinica mejor que cualquier otro tipo de publicacién, una buena historia
clinica de un caso de interés es la base fundamental para convertir la experiencia asistencial en un reporte.

La estrecha relacién entre la experiencia clinica y el reporte de caso, también es una oportunidad de aprendizaje acerca de las
limitaciones que se derivan de este tipo de publicaciones, tales como la imposibilidad de generalizar las conclusiones del repor-
te, las limitaciones para atribuir una relacién causa-efecto, el peligro latente de sobre interpretar resultados de desenlace clinicos
o pruebas diagndsticas, el sesgo de publicacién y el riesgo de desconocer las restricciones y caracteristicas propias de los disefios
retrospectivos y los estudios observacionales.
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La experiencia de escribir un reporte de caso es tanto una oportunidad para compartir experiencias clinicas, como una oportu-
nidad de utilizar la practica de escritura como una experiencia de aprendizaje.

La Revista Pediatria, a través del presente suplemento, abre la oportunidad de difusién de reportes de caso que visibilizan situa-
ciones clinicas de interés y que permiten a los autores compartir con la comunidad médica, su experiencia en el manejo de casos
complejos, experiencia que se convierte en referente para el manejo de casos similares o como estimulo para la generacién de
hipétesis de investigacién, en futuros proyectos que incluyan las enfermedad descritas en los reportes.

La Revista Pediatria, se compromete a dar mayor difusién a los reportes de caso, dadas las ventajas que tiene este tipo de publi-
cacion, destacando que los reportes son una herramienta pedagégica, son el reflejo directo de la practica clinica y describen la

enorme capacidad resolutiva de los pediatras ante situaciones complejas e incluso extremas.

Los suplementos que hoy se inauguran en la Revista Pediatria son el mejor medio para darle visibilidad a aquellos eventos clini-
cos que merecen la lectura critica de los colegas.

La experiencia clinica se construye con los pacientes y sus familiares, se registra en la historia clinica y se comparte con la comu-
nidad de salud a través de los reportes de caso.
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Reporte de caso
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Antecedentes: La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) es una enfermedad caracterizada
por osificacién heterotépica endocondral progresiva del sistema musculo esquelético y el
tejido conectivo, lo que conlleva a deformidades esqueléticas, dolor crénico, alteracién del
crecimiento y rigidez. La FOP afecta la calidad de vida de los pacientes, que ademas no
cuentan con un tratamiento efectivo. La sospecha clinica temprana y el diagnéstico precoz,
permite evitar situaciones que propicien la progresion de la enfermedad y mitiga el dafio
latrogénico generado al intervenir a los pacientes con esta condicién. Reporte de caso:
Paciente masculino de catorce anos quien present6 una deformidad en hallux valgus
bilateral a los dos afos, la cual fue intervenida quirurgicamente un ano después.
Adicionalmente, por episodios de otitis media a repeticién, a los 7 anos, fue intervenido con
timpanoplastia derecha con tubos de ventilacién. A los 10 anios, presentd un trauma dorsal
con posterior aparicién de una masa con crecimiento progresivo que limitaba la movilidad
cervical, por lo que se tomaron estudios imagenolégicos que evidenciaron fusiones
vertebrales cervicales. Debido a los antecedentes, se realizé el estudio genético del gen
ACVR1 que confirmé el diagnéstico de FOP. Conclusiones: La sospecha diagnéstica precoz
de FOP basada en los hallazgos clinicos, principalmente en las deformidades de los grandes
artejos de los pies, se convierte en el punto inicial de la estrategia de prevencién en FOP,
junto con la limitacién de las intervenciones invasivas, lo cual impacta significativamente
en la calidad y pronéstico de vida de estos pacientes.

*Autor para correspondencia. Maria Fernanda Garcia

Correo electronico: mafegrl5@gmail.com

Como Citar: Rincén J, Santos-Barros M, Martinez R, Garcia MF, Nossa S, Alvarado-Gémez F. De hallux valgus a rigidez espinal: Importancia de
una sospecha clinica temprana de Fibrodisplasia osificante progresiva. Pediatr. 2021;54(1s): 2-6.
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From hallux valgus to spinal rigidity: Importance of an early clinical suspicion of
Fibrodysplasia ossificans progressiva

ABSTRACT

Background: Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) is a disease characterized by
endochondral-progressive heterotopic ossification of skeletal muscle and connective tissue,
leading to skeletal deformities, chronic pain, impaired growth, and stiffness. FOP affects
patients' quality of life who also do not have effective treatment. Early clinical suspicion and
early diagnosis make it possible to avoid situations that favor the progression of the disease
and mitigate the iatrogenic damage generated by intervening in patients with this condition.
Case report: Fourteen-year-old male patient presented a bilateral hallux valgus deformity
at two years, which was operated on one year later. Additionally, due to recurrent episodes
of otitis media, at age 7, he was operated on with a right tympanoplasty with ventilation
tubes. At ten years old, he presented a dorsal trauma with subsequent appearance of a mass
with progressive growth that limited cervical mobility, for which imaging studies were taken
that showed cervical vertebral fusions. Due to the history, a genetic study of the ACVR1 gene
was performed, confirming the FOP diagnosis. Conclusions: The early diagnostic suspicion
of FOP based on clinical findings, mainly in the deformities of the great toes of the feet,
becomes the starting point of the prevention strategy in FOP, together with the limitation of
invasive interventions, which significantly impacts the quality and prognosis of life of these

patients

Introduccién

La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP; Online Mendelian
Inheritance in Man OMIM #135100) también conocida como
enfermedad de Miinchmeyer. es una enfermedad caracteriza-
da por osificacién heterotépica endocondral progresiva del
sistema musculo esquelético y el tejido conectivo. Fue repor-
tada inicialmente por Patin en 1692 y Freke en 1739 (1) y es el
resultado de una mutacién espontdnea de novo con herencia
genética autosémica dominante (2). La prevalencia mundial
estimada es de 1 en 2 000 000 (3) y ha sido reportada en todos
los grupos étnicos (4). Debido a su compromiso caracteristico,
progresivo y acumulativo, conlleva a deformidades esqueléti-
cas, dolor crénico, alteracién del crecimiento y rigidez. (5). Lo
anterior, hace que la FOP se convierta en una enfermedad
severamente discapacitante que afecta la calidad de vida de
los pacientes y en la que no se cuenta con un tratamiento
efectivo (6).

Una sospecha clinica temprana y un diagnéstico precoz,
permite evitar situaciones que propicien la progresion de la
enfermedad y mitiga el dafio iatrogénico generado al intervenir
quirtrgicamente a los pacientes. Se presenta el caso de un
paciente con hallux valgus bilateral congénito como signo cli-
nico temprano de FOP.

los 7 anos, fue intervenido con timpanoplastia derecha y colo-
cacién tubos de ventilacién.

Ala edad de diez afios, presentd un trauma en regién dorsal
con aparicién de una masa de crecimiento progresivo que
limitaba la movilidad cervical y de las extremidades superiores.
Por lo que se realizaron estudios imagenolédgicos que revelaron
una fusién de los cuerpos vertebrales de C2-C3 y C5-C6-C7 (Ver
figura 2).

El estudio genético reporté una variante patogénica del gen
ACVR1 ¢.617G>A (p. Arg206His). Por los hallazgos clinicos cla-
sicos y la confirmacién genética se hizo el diagnéstico de FOP.

Alos 14 afios, el paciente presentd recidiva de la deformidad
en hallux valgus bilateral simétrica, con acortamiento del pri-
mer rayo (Ver figura 1). En los miembros superiores se aprecidé
una disminucién del rango de movilidad en el hombro con
flexién de 90° bilateral y con abduccién derecha de 120° e
izquierda de 90°. Sin compromiso en otras articulaciones.

En la columna, presenté cifoescoliosis tordcica con conca-
vidad izquierda. Test de Adams positivo, con limitacién de la
movilidad en la unién cérvico-toracica y columna lumbar. Se
apreci6 anteriorizacién de los hombros y a la palpacién se iden-
tificaron tumefacciones dorsales bien delimitadas no dolorosas
(Ver figura 2). Actualmente el paciente presenta marcha inde-
pendiente sin cojera sin alteracién a sensibilidad y fuerza mus-
cular preservada en las extremidades.

Reporte de caso

Paciente masculino de catorce afnos, con padres no consangui-
neos y sin antecedentes familiares de patologia osteomuscu-
lar. A los dos afios fue diagnosticado con una deformidad en
hallux valgus bilateral, la cual fue intervenida quirtrgicamente
un afo después. Por episodios de otitis media a repeticién, a

Discusién

La FOP es producida por una variante patogénica de ganancia
de funcién, en el receptor de activina similar a quinasa 2, ACVR
en este caso la variante patogénica es ¢.617G> A (p. Arg206His)
(7). Esta mutacién altera el dominio GS (glicina por serina) del
ACVR1, lo que genera una via sefializacién aberrante y la acti-
vacién exagerada de la via de sefializacién BMP-SMAD 1/5/8
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A A

Figura 1: Deformidad en hallux valgus con dngulo articular metafisario distal aumentado del primer metatarsiano, con
osificacién heterotépica alrededor del primer rayo.

Figura 2. Reconstruccién tridimensional de tomografia computarizada de columna. Laminas de osificacién heterotépica a nivel
cervical y toracolumbar-lumbar con cifoescoliosis tordcica secundaria estructurada de concavidad izquierda.

(8). E1 ACVR1 es un receptor tipo I de la BMP que estd amplia- ligandos del BMP e incluso actividad en ausencia de ligando en
mente distribuido y tiene un papel en la condrogénesis axial y el receptor (9).
apendicular (7). Esta mutacién confiere hiperactividad ante los A nivel celular, la hipoxia, los macréfagos y los mastocitos

juegan un papel importante en la generacién de las lesiones
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pre 6seas en el tejido edematoso muscular en la FOP (10). Se
presenta una fase anabdlica dada por las células progenitoras
fibroadipogénicas que se diferencian por la via endocondral,
lo que conlleva a la formacién de hueso heterotépico (11). Esta
secuencia puede ser desencadenada en su mayoria por trau-
matismos e infecciones virales (7).

Una vez iniciada la osificacién heterotépica, las manifesta-
ciones de la FOP son variadas, y dependen directamente de la
regién anatémica afectada. El espectro fenotipico puede com-
prometer distintos sistemas, pero caracteristicamente se
encuentran alteraciones en la articulacién temporomandibular,
deformidades en la columna, restriccién cardiopulmonar e
hipoacusia mixta por osificacién del sistema auditivo (12), En
el caso presentado, esta condicién fue favorecida por episodios
de otitis media a repeticién y la realizaciéon de una timpano-
plastia derecha.

En este caso, el compromiso principal de osificacién hete-
rotépica ocurrié a nivel de la columna vertebral, lo cual condi-
ciono la aparicién de una cifoescoliosis toradcica secundaria
estructurada de concavidad izquierda, ademas de la disminu-
cién en los arcos de movilidad de esta.

El fenotipo de la FOP abarca una serie de alteraciones en el
esqueleto normotdpico dentro de las que figuran, esclerosis,
disminucién de espacio articular en rodilla y caderas, displasia
de cadera, clinodactilia, pulgares cortos, anquilosis tibiopero-
nea y osteocondromas (9), ninguna de las cuales no se encon-
traron en el paciente presentado en este reporte.

Aun cuando los episodios de osificacién heterotépica debu-
tan en la adolescencia, existen alteraciones congénitas que
orientan a una sospecha clinica temprana. Los hallazgos més
frecuentes en esta etapa de la enfermedad son las alteraciones
del primer artejo del pie, como: hallux valgus bilateral, micro-
dactilia, hipoplasia o sinostosis de las falanges (6). En este caso,
el hallux valgus bilateral presente desde temprana edad fue el
signo clinico temprano que orienté el diagnéstico de FOP.

El diagnéstico clinico de FOP se configura con la identifica-
cién de malformaciones del hallux bilateralmente y episodios
inflamatorios con formacién de osificaciones con patrén carac-
teristico. El abordaje diagnéstico se debe complementar con
estudios citogenéticos para identificar la mutacién del receptor
ACRV1, con lo cual se confirma el diagnéstico de FOP (11). El
diagnéstico tiende a ser errado inicialmente y suele confundir-
se con patologias como heteroplasia osificante progresiva,
secundaria a mutaciones en el gen GNAS, la fibromatosis juve-
nil, sarcoma, tumor 6seo y linfedema (13). Algunos de estos
diagnésticos requieren estudios invasivos que conllevan mayor
progresiéon de la osificacién heterotdpica. De igual forma, se
suele realizar un abordaje aislado de las alteraciones en los
pies, como en este caso, el cual fue sometido a intervenciones
correctivas en los hallux previo al inicio de los episodios de
osificacién heterotépica.

El tratamiento no es curativo y tiene un enfoque netamen-
te preventivo. El uso de corticosteroides y antiinflamatorios en
las primeras 24 a 48 horas posterior a un trauma buscan con-
trolar la cascada inflamatoria (11), pero no detienen la forma-
cién heterotépica y su uso crénico se acompaia de efectos
adversos considerables (14). En pacientes con presencia de
multiples brotes se han empleado inhibidores de leucotrienos
de forma crénica y bifosfonatos en un intento de mitigar la

respuesta inflamatoria, sin embargo, la evidencia atn no es
concluyente (11). La prevencién y mitigacién de presentacién
de las crisis se realiza incentivando la movilidad activa y res-
tringiendo el estiramiento muscular, las actividades lesivas
(cirugias no vitales, biopsias, vacunacién intramuscular y
deportes de contacto) e incentivando las actividades como el
canto y la natacién para mantener una adecuada funcién pul-
monar (11).

La severidad de la enfermedad depende de la variabilidad
fenotipica y el grado de influencia de los factores ambientales
(11). El caracter acumulativo y progresivo de la FOP condiciona
que la mayoria de los pacientes que la padecen tengan una
movilidad restringida y estén confinados a una silla de ruedas
en la tercera década de la vida (15). De igual forma, la anquilo-
sis mandibular se considera un determinante de la calidad de
vida y el estado nutricional de los pacientes (11). La esperanza
de vida promedio de los pacientes con FOP se extiende hasta
los 40 afios, momento en el que la afectacién de la caja toraci-
ca conduce a complicaciones cardiovasculares secundarias
potencialmente mortales como la enfermedad pulmonar res-
trictiva y la falla cardiaca (6).

Conclusion

La prevalencia de FOP no es alta a nivel poblacional, pero las
consecuencias de no hacer un diagnéstico temprano son seve-
ras para el paciente e intratables para el equipo médico. Por lo
cual, la sospecha diagnéstica precoz basada en los hallazgos
clinicos, principalmente en las deformidades de los grandes
artejos de los pies, se convierte en el punto inicial de la estra-
tegia de prevencién en FOP y la limitacién de las intervencio-
nes invasivas, lo cual impacta significativamente en la calidad
y prondéstico de vida de estos pacientes.
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Antecedentes: La atresia intestinal, es la causa més comun de obstruccién intestinal
congénita. Es producto de la oclusién completa de la luz intestinal que afecta con mayor
frecuencia al intestino delgado en su porcién yeyuno ileal, seguido en frecuencia por la
atresia del duodeno. Se propone como patogenia una falla en la revacuolizacién intestinal
en la etapa de crecimiento del cordén sélido. Los hallazgos sonograficos antenatales
consisten en dilatacién de asas delgadas, asociado a un aumento en la ecogenicidad del
contenido de estas. Su posterior confirmacién radiografica se realiza mediante un estudio
baritado que muestra la falta de progresiéon del contraste. Su diagnéstico oportuno permite
el manejo que, garantice la viabilidad de la mayor proporcién de intestino, dado que dentro
de las complicaciones mas frecuentes se encuentra el sindrome de intestino corto. Reporte
de caso: Se presenta el caso de un neonato femenino con datos ecograficos prenatales
consistentes en dilatacién de asas y radiograficos posnatales tempranos de atresia intestinal
requiriendo reseccién del segmento atrésico y anastomosis ilecélica con posterior manejo
con nutricién parenteral hasta lograr tolerancia a la via oral, egresando a las dos semanas
de vida. Conclusiones: una adecuada intervenciéon multidisciplinaria conformada por
radidlogos, neonatélogos, pediatras y cirujanos pediatras, en los pacientes con atresia
intestinal, permite una reduccién en su morbilidad, demostrada en menor estancia
hospitalaria, rapida ganancia ponderal y menor riesgo de intestino corto.

Jejunoileal Atresia, an early diagnosis that impacts morbidity

ABSTRACT

Background: Intestinal atresia is the most common cause of congenital intestinal
obstruction. It is the product of complete occlusion of the intestinal lumen that most
frequently affects the small intestine in its jejunoileal portion, followed in frequency by
duodenal atresia. A failure in intestinal vacuolization in the growth stage of the solid cord
is proposed as pathogenesis. The antenatal sonographic findings consist of dilatation of thin
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loops associated with an increase in the echogenicity of their content. Its subsequent
radiographic confirmation is performed using a barium study that shows the lack of contrast
progression. Its timely diagnosis allows management that guarantees the viability of the
most significant proportion of the intestine, given that short bowel syndrome is one of the
most frequent complications. Case report: female neonate with prenatal ultrasound showing
loop dilation and early postnatal radiographic findings of intestinal atresia, requiring
resection of the atretic segment and ileocolic anastomosis. Subsequent management with
parenteral nutrition achieved oral tolerance. She was discharged at two weeks of age.
Conclusions: an adequate multidisciplinary intervention made up of radiologists,
neonatologists, pediatricians, and pediatric surgeons, in patients with intestinal atresia,
allows for a reduction in their morbidity, demonstrated in shorter hospital stay, rapid weight
gain, and lower risk of the short intestine.

Introduccién.

La atresia intestinal es la anomalia congénita mas comun de
origen gastrointestinal, correspondiendo al 95 % de los casos
de malformaciones intestinales. Su incidencia oscila entre 3 a
3.5 por 10 000 recién nacidos vivos, sin mostrar predileccién de
sexo, afectando con mayor frecuencia el intestino delgado en
la unién yeyuno ileal (39 %), seguida por el duodeno (25 %) y
por dltimo el colon (7 % al 10 %) (1,4).

Es la principal causa de obstruccién intestinal en los neo-
natos (60 % de los casos), debido a la oclusién completa de la
luz. Multiples hipétesis pretenden responder a la etiologia,
incluida la falta en la recanalizacién de la luz intestinal hacia
la semana siete a diez de gestacidn, secundaria a falla en la
revacuolizacién intestinal en la etapa de crecimiento de cordén
sélido. Otra hipétesis plantea el desarrollo de un «accidente
vascular», por una rotacién anormal de la arteria mesentérica
superior, la cual irriga el intestino medio donde se origina el
yeyuno e ileo.

El tratamiento es quirtrgico y consiste en la reseccién del
segmento atrésico y anastomosis termino-terminal (3,5). Tiene
una sobrevida del 80% al 90% y mortalidad del 10%. La mor-
talidad estd relacionada con la longitud del remanente intes-
tinal (6).

Al ser una patologia in utero permite su diagnéstico de
manera antenatal, garantizando asi un tratamiento oportuno
y eficaz que reduzca la morbilidad de los pacientes que la
padecen.

Reporte de caso

Se presenta el caso de una paciente hija de gestante de 24
afios, con embarazo planeado, controlado. En el seguimiento
sonogréafico prenatal del tercer trimestre, se detect6 dilatacién
de asas (signo de la triple burbuja), volumen del liquido
amniético en limite superior e hipomotilidad fetal (Ver figura
1). Por lo que se realiza cesarea de emergencia.

Se obtiene producto de sexo femenino, con adecuado peso
y talla para la edad; al examen fisico presenta aumento del
perimetro abdominal y retraso en la expulsién de meconio por
lo que se realiza radiografia de abdomen simple, donde persiste
la dilatacién de asas, el signo de la triple burbuja y ausencia de
gas en ampolla rectal. El colon por enema muestra falta de

progresién del contraste sugestivo de atresia intestinal (Ver
figura 2).

Es llevada a laparotomia exploradora encontrandose atresia
yeyunal con triple membrana y atresia ileal a 10 cm de la val-
vula ileocecal por lo que requirié reseccién yeyunal con yeyu-
no-yeyunoanastomosis termino terminal e ileo-ileoanastomo-
sis tipo Mikulicks.

El reporte histropatolégico mostré un segmento de intestino
tubular con una porcién dilatado proximal con presencia de
una membrana que ocluye la luz en todo su didmetro, la muco-
sa que lo reviste es de aspecto aterciopelado sin alteraciones
macroscépicas confirmandose atresia intestinal yeyunoileal
tipo 1 de la clasificacién de Grosfeld.

En el periodo posquirtrgico la paciente evoluciona de mane-
ra satisfactoria, con soporte nutricional parenteral inicialmente
hasta lograr la tolerancia a la via oral y ganancia ponderal. El
egreso hospitalario fue a las dos semanas de vida.

Discusién

La atresia intestinal con afeccién yeyunoileal fue descrita por
primera vez en 1684, por el Dr. Goeller. Posteriormente el Dr.
Watnitschek, en 1894, practica la primera reseccién y ente-
roanastomosis en un neonato con atresia, la cual fue fallida.
La técnica fue retomada por Fockens en 1911 y en 1955 por
Louw y Barnarda, quienes, ante las constantes fallas en las
anastomosis, proponen como etiologia, las alteraciones en la
vasculatura mesentérica como responsables de la atresia
(1,4,7).

Se describen cuatro tipos de atresia intestinal segiin Gros-
feld® donde el tipo 1 o membranosa se caracteriza por pre-
sentar una luz obstruida por una membrana completa compu-
esta de mucosa y submucosa; el tipo II, es el mas frecuente,
con un 40 % de los casos, el cual se caracteriza por un cordén
fibroso que une los extremos ciegos, conservando la integridad
en el mesenterio y longitud normal del intestino; Illa o con
defecto en «V» del mesenterio es debido a la separacién
completa de los extremos atrésicos; IlIb o «piel de manzana»
donde se muestra una atresia proximal con acortamiento del
intestino delgado distal a este y por ultimo la tipo IV donde se
presentan multiples segmentos atrésicos, estas Gltimas condi-
cionan el intestino corto.

El diagnéstico prenatal oportuno es de suma importancia,
dado que permite una intervencién de manera temprana en la
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vida posnatal. Los hallazgos ecograficos mas importantes son
aquellos que sugieren obstruccién intestinal, como lo son la
presencia de ascitis, asas intestinales dilatadas y ecogénicas
asociado a polihidramnios (50 % de los casos), el signo de la
triple burbuja en la atresia proximal del yeyuno e hiperperi-
stalsis (2,3,6).

El diagnostico postnatal de la obstruccién intestinal medi-
ante radiografia de abdomen simple muestra niveles hidroaére-
os, ausencia de gas distal y dilatacién de asas intestinales
gruesas y delgadas, la cual es mayor a medida que la atresia
sea mas distal. Hasta en el 12 % de los casos se pueden presen-
tar calcificaciones peritoneales (5). El estudio baritado permite
diferenciar entre las asas dilatadas de intestino delgado y
colon, asi como la localizacién del ciego.

Los signos y sintomas presentes en el neonato, que sugieren
obstruccién intestinal incluyen, ictericia, vémitos de caracter-
isticas biliares en las primeras 24 a 48 horas de vida, distensién
abdominal y retraso en la expulsién de meconio (1,3).

El diagnéstico y tratamiento definitivo es quirtirgico, basado
en la reseccién del segmento atrésico y anastomosis que garan-
ticen la permeabilidad distal (3,4).

En cuanto a los cuidados posquirirgicos de los pacientes se
hace énfasis en el aporte calérico requerido para la edad, medi-
ante nutricién parenteral total hasta lograrse la tolerancia a la
via oral (6).

Conclusiones

Una adecuada intervencién multidisciplinaria conformada por
radiélogos, neonatélogos, pediatras y cirujanos pediatras en
los pacientes con atresia intestinal permiten una reduccién en
su morbilidad, demostrada en menor estancia hospitalaria,
rapida ganancia ponderal y menor riesgo de intestino corto.

Figura 1. Ultrasonido prenatal a las 36 Semanas de gestacién A) Asas yeyunales dilatadas con contenido intestinal de baja
ecogenicidad B). Ultrasonido con signo de la triple burbuja. C). Cuantificacién del liquido amniético con la técnica de cuatro

cuadrantes, indice de liguido amniético en el limite superior.
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Figura 2. A. Radiografia anteroposterior de abdomen postnatal que demuestra el signo de la triple burbuja con dilatacién del

estémago, duodeno y yeyuno proximal secundario a atresia yeyunal. Ausencia de gas distal. B. Colon por enema con progresién

del baritado hasta colon transverso. Dilatacién de asas delgadas.
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RESUMEN

Introduccién: El sindrome de bandas amnidticas es un grupo de anomalias congénitas
producidas por anillos fibrosos secundarios a la ruptura temprana del amnios, generando
desde constricciones menores y linfedemas hasta anomalias complejas que requieran
amputacién de extremidades. Reporte de caso: Paciente recién nacida a término con presencia
de bandas amnidticas que producen compresién vascular y linfedema a nivel distal de
miembro inferior derecho. La angioresonancia reporté linfedema severo con compromiso de
pie derecho, posiblemente secundarios a un anillo de constriccién, sin malformaciones
vasculares. La paciente fue sometida a fasciotomia descompresiva (Plastia en Z) en 2 tiempos
con buena respuesta clinica. Conclusiones: En este articulo se hace una revisién de la
literatura y se presentan un caso clinico de sindrome de bandas amniéticas manejado de
forma quirtirgica con mejoria de linfedema y reconstrucciéon de miembro inferior derecho.

Amniotic band syndrome: case report and literature review

ABSTRACT

Introduction: An amniotic band syndrome is a group of congenital anomalies caused by
fibrous rings secondary to early rupture of the amnion, generating everything from minor
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constrictions and lymphedema to complex anomalies that require limb amputation. Case
report: A full-term newborn patient with amniotic bands syndrome producing vascular
compression and lymphedema at the right lower limb. Magnetic resonance angiography
reported severe lymphedema with involvement of the right foot, possibly secondary to a
constriction ring, without vascular malformations. The patient underwent decompressive
fasciotomy (Z-plasty) in 2 stages with an excellent clinical response. Conclusions: This article

reviews the literature and presents a clinical case of amniotic band syndrome managed

surgically with improved lymphedema and reconstruction of the lower right limb.

Introduccién

El sindrome de bandas amniéticas (SBA) comprende un grupo
de anomalias congénitas, que aparecen de forma esporadica y
se caracterizan por la aparicién de anillos fibrosos producidos
por la ruptura temprana del amnios pudiendo provocar, isque-
mia, constricciones menores y linfedema, hasta anomalias
congénitas complejas como amputaciones de miembros (por
disminucién del flujo sanguineo) (1).

Su incidencia es de aproximadamente 1 de cada 15.000
recién nacidos vivos. Los abortos espontaneos provocados por
esta patologia se estiman en cerca de 178 por cada 10.000 naci-
mientos. Afecta de forma similar a ambos sexos con una inci-
dencia ligeramente mayor en afrodescendientes. Su presenta-
cién tiene caracter esporadico, si bien se han publicado algunos
casos de recurrencia familiar (2).

Hay dos hipoétesis sobre la formacién de bandas amnidticas
y el SBA: 1) La teoria del modelo extrinseco, la cual explica la
ruptura del amnios sin ruptura del corion, que llevaria a oligo-
hidramnios transitorio por pérdida de liquido amniético a tra-
vés del corion permeable inicialmente. El feto pasaria al celoma
extraembrionario a través del defecto y contactaria con el mes-
odermo «adhesivo» en la superficie coriénica del amnios resul-
tando en entrelazamiento de las partes fetales y en abrasiones
cutaneas. El entrelazamiento de las partes fetales por las bridas
amniéticas causa anillos de constriccién y amputaciones,
mientras que las abrasiones de la piel producen defectos de
disrupcién, como encefalocele y el estrechamiento producido
por las bridas causard hendiduras asimétricas de la cara (1).

2) La teoria del modelo intrinseco de Streeter que sugiere
que las anomalias y las bridas fibrosas tienen un origen comun,
siendo causadas por una perturbacién del desarrollo del disco
germinal del embrién tempranamente. La mayoria de los casos
de SBA no son de origen genético y ocurren esporadicamente
sin recurrencia en hermanos o en hijos de adultos afectados
(3)-

Existen multiples factores de riesgo para el desarrollo de
SBA, como son la exposicién al tabaco, que tiene un efecto
vasoconstrictor y el monéxido de carbono, ambos asociados
con hipoxia fetal, la misma que causa la disrupcién vascular.
La cocaina también es un potente vasoconstrictor y puede
dafiar el flujo uteroplacentario durante periodos criticos en el
desarrollo. Otros factores de riesgo incluyen el nivel socioeco-
némico y educativo, el grupo poblacional afrodescendiente, el
alcoholismo, el indice glicémico elevado en la dieta, habitar en
una zona de altitud mayor a 2 000 metros sobre el nivel del mar,
Intento de aborto, trauma uterino o abdominal, Gtero bicorne,
fibroides uterinos, embarazo ectépico, Infeccién intrauterina,
oligohidramnios, retiro de dispositivos intrauterinos, biopsia

de vellosidades coriales o amniocentesis, cerclaje, cirugia fetos-
cbpica, laser para la correccién de transfusion feto-feto y enfer-
medades del tejido conectivo como el sindrome de Ehlers-
Danlos tipo IV, la osteogénesis imperfecta y la epidermolisis
bullosa (1,4).

Para alcanzar el diagndstico prenatal, es importante dife-
renciar entre sinequias intrauterinas secundarias a interven-
ciones en la cavidad uterina y pliegues amnidticos, ya que estas
no causan restriccién de movimiento. Una vez diferenciadas,
las bandas amniéticas, la presencia de fisuras faciales, la res-
triccién de movimiento, asi como anillos de constriccién o
amputaciones deben de alertar al clinico del posible diagnés-
tico de SBA. Sin embargo, a pesar de los avances en imageno-
logia, se considera que el diagnéstico prenatal se lleva a cabo
entre el 29 % al 50 % de los casos, dependiendo de la severidad
y el tiempo de gestacién. Recientemente la ecografia 3D y 4D
han contribuido al diagnéstico prenatal con mas sensibilidad
del SBA (5,6).

La resonancia nuclear magnética (RNM) es importante como
estudio complementario, principalmente para identificar
defectos de la regién de la cara y el cuello, puesto que la super-
posicién de la lengua y la sombra actustica producida por la
osificacién de las estructuras faciales, son estructuras que se
encuentran limitadas a la evaluacién en la ecografia. Otro
método de diagnéstico es la deteccion de niveles elevados de
alfa-feto proteina. Esta puede detectarse en suero materno,
entre la semana quince y la diecinueve de gestacion, este méto-
do ayuda a detectar defectos severos o incompatibles para la
vida, los cuales ocurren en un periodo temprano de gestacién
(1,3,6).

En cuanto al tratamiento para los trastornos fetales con
posibles consecuencias graves, se recomienda la cirugia fetal
en productos menores de treinta y dos semanas de edad ges-
tacional. Pasadas las treinta y dos semanas, la induccién de
una labor de parto pretérmino y el manejo posnatal represen-
tan menor riesgo de complicaciones para el feto.

Aunque las indicaciones para la liberacién intraitero de una
brida amniética no han sido establecidas, el hallazgo de una
extremidad en riesgo de amputacién se considera una indica-
cién para la cirugia fetal (1). La mayoria de las referencias reco-
miendan la Z-plastias o W-plastias tras escisién de la banda de
constriccidn, en una o dos etapas. El resultado de la enferme-
dad depende de la gravedad de la malformacién asociada (1,3).
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Paciente femenina, producto de segunda gestacién a término
(38 semanas), cesarea por antecedente. Sin historia familiar de
importancia. Adecuado peso al nacer de 3 510 gramos, Apgar
8/10, adecuada adaptacién neonatal. Se evidencié al examen
fisico, edema severo y mufién equimético a nivel del tercio
distal de miembro inferior derecho (Ver figura 1).

Requirié valoracién conjunta con cirugia vascular, cirugia
pediatrica y ortopedia. El resultado de la angioresonancia
report6 linfedema severo de miembro inferior derecho a nivel
de tercio distal y compromiso de pie ipsilateral, posiblemente
secundarios a un anillo de constriccién en el curso de una
eventual banda amniética intrauterina. No se observaron
hallazgos que sugieran malformaciones vasculares concomi-
tantes.

La paciente fue sometida a fasciotomia descompresiva (Plas-
tia en Z). El primer procedimiento se realizé a los cuatro dias
de edad y el segundo tiempo al tercer mes de vida. Se encontrd
banda amnidtica con anillo estendtico profundo en tercio
medio distal de pierna derecha y cara dorsal del pie ipsilateral,
linfedema severo distal de pie derecho y compromiso vascular
de retorno venoso grave. En el control posoperatorio se encon-
tré plastia en Z con adecuada cicatrizacién (Ver figura 2).

Discusién

El SMA es un conjunto de malformaciones fetales asociadas
con bandas fibrosas que atrapan o estrangulan diferentes par-
tes fetales, ocasionando deformaciones, amputaciones y dis-
rupciones (1,2,4-7). Esta patologia es de baja prevalencia. La
principal causa es la ruptura prematura del amnios con forma-
cién de bandas que comprimen o seccionan las partes fetales
(8),1a mayoria de los casos de SBA no son hereditarios, aunque
si se han publicado algunos casos de recurrencia familiar (2).
En el caso de la paciente no existe antecedente familiar de
bandas amniéticas, asi mismo, la madre niega algin trauma
abdominal como factor de riesgo.

El diagnéstico prenatal es complejo, aunque la implemen-
tacién de la ecografia 3D mejora la visualizacién de los defec-
tos, sobre todo a nivel de los miembros y del macizo craneo
facial (1). La RNM evalta la profundidad de las constricciones,
la extensién del linfedema, la integridad muscular y define la
anatomia vascular (la cual puede ser anémala) para proponer
el abordaje quirdrgico y prevenir el dafio vascular durante la
cirugia (9).

De acuerdo con la severidad de la lesidén, se obtendra un
mayor éxito del tratamiento. La Z plastia es el procedimiento
de eleccién, disminuye el riesgo de amputacién de extremida-
des con con resultados favorables. Este procedimiento se rea-
liza cuando el diagnéstico es postnatal (2,3,7,10). La fetoscopia
debe ofrecerse como parte del manejo prenatal, pero se requie-
ren mas estudios que respalden este procedimiento (11).

Figura 1. Edema y mufién equimético de extremidad inferior derecha.

Figura 2. Control posoperatorio de la Z plastia.
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Conclusién

El sindrome de bandas amniéticas en casos extremos puede
comprometer la vida del feto o alterar su desarrollo con defec-
tos o malformaciones intrauterinas, en muchos casos puede
generar amputaciones de extremidades, es importante el diag-
néstico prenatal y las ayudas diagnosticas que permiten tomar
una conducta oportuna y rapida logrando mejorar el pronésti-
co del paciente.
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RESUMEN

Antecedentes: la secuencia Moebius Poland, definida por la presencia conjunta de pardlisis
facial uni o bilateral, agenesia o hipoplasia del pectoral mayor y pezén, ademads de
simbraquidactilia ipsilateral a la lesién del pectoral, es muy infrecuente. El Gltimo reporte en
Colombia reportado en la literatura local fue de 2012 en la ciudad de Barranquilla, Colombia.
Reporte de caso: Recién nacido masculino, embarazo con control prenatal irregular de inicio
tardio. La madre niega consumo de fa&rmacos o drogas psicoactivas. Las ecografias prenatales
no reportaron deformidades o malformaciones, sin antecedente de infecciones perinatales.
Parto espontaneo, eutécico, sin complicaciones, adecuada adaptacion neonatal. Se aprecia
paralisis facial y defecto de pared torécica. Conclusiones: Por tratarse de una condicién de
baja frecuencia se presenta el reporte de caso. La importancia de un diagnéstico temprano
permite definir lesiones o malformaciones asociadas e intervencién oportuna para definir un
plan de tratamiento y rehabilitacién temprana.

Moebius Poland sequence

ABSTRACT

Background: The Moebius Poland sequence, defined by the joint presence of unilateral or
bilateral facial paralysis, agenesis or hypoplasia of the pectoralis major and nipple, in addition
to symbrachydactyly ipsilateral to the pectoralis lesion, is very rare. The last report in
Colombia reported in the local literature was in 2012 in Barranquilla, Colombia. Case report:
Male newborn, pregnancy with irregular prenatal control of late-onset. The mother denies
the use of drugs or psychoactive drugs. Prenatal ultrasounds did not report deformities or
malformations, with no history of perinatal infections. Spontaneous delivery, eutocic, without
complications, adequate neonatal adaptation. Facial paralysis and chest wall defect are seen.
Conclusions: The case report is presented because it is a low-frequency condition. The
importance of an early diagnosis allows for defining associated injuries or malformations and
timely intervention to define an early treatment and rehabilitation plan.
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Introduccién

La paralisis de los pares craneales VI y VII, fue descrita por
separado por Harlan, VonGraefe, Chrisholm, alrededor 1888 y
se asocid a la agenesia de nucleos de pares, con la secuencia
de Moebius (Mobius o Mdbius). La secuencia de Poland fue des-
crita en 1841, pero solo hasta 1973 Sugarman y Stara reporta-
ron el primer caso con la aparicién de las dos secuencias con-
juntas o secuencia de Moebius Poland.

La secuencia de Mobeius Poland es un desorden de baja
frecuencia, tiene una prevalencia estimada de 1 en 500 000. En
Colombia el caso maés reciente fue el descrito por Ahmad Mos-
tapha y cols. en 2012 en la ciudad de Barranquilla (1). En esta
secuencia se observa una alteracién muscular y del sistema
nervioso. La causa de ambas secuencias aun no es clara, sin
embargo, se plantea una disrupcién transitoria de la arteria
subclavia durante la embriogénesis. Bavinck y Weaver asocian
este mismo mecanismo a la secuencia de Mobius, Poland y
Klippel- Feil. Otros reportes han indicado que la exposicién
fetal a disruptores como el misoprostol o cocaina, entre otros,
son los causantes de la disrupcién, aunque también sean plan-
teado casusas genéticas asociadas. Por la baja frecuencia de la
asociacién entre las dos secuencias se realiza este reporte de
caso (2,3).

Reporte de caso.

Recién nacido masculino de cuarenta semanas de edad gesta-
cional (EG), producto de primigestante de 18 afios, niega ante-
cedentes patolégicos, uso de farmacos, exposicién teratogéni-
ca o antecedentes familiares.

El embarazo tuvo cuatro controles prenatales. El control ini-
ci6 de manera tardia a las 26 semanas. Ultima ecografia pre-
natal a las treinta y cuatro semanas de EG, la cual reporté un
peso aproximado de 2 294 gr. Placenta anterior grado II. Pacien-
te sin cultivo recto vaginal, serologia no reactiva, VIH negativo,
Hepatitis B negativo, susceptible a toxoplasmosis.

El paciente nacié por parto eutdcico espontaneo, con llanto
espontaneo al nacer, pinzamiento de cordén habitual, sin cir-
cular de cordén. Se colocé sobre la madre para contacto piel a
piel, adaptacién sin complicaciones. Peso de 3 185 gr. talla: de
52 cm, perimetro cefélico de 34 cm, perimetro de térax de 32
cm, perimetro abdominal de 32 cm. Silverman de 0/10, Apgar
de 8/10 al minuto, 9/10 a los 5 minutos, 10/10 a los 10 minutos.

Al examen fisico se aprecia, cabalgamiento de sutura coro-
nal, fontanela normotensa, pabellones auriculares de adecua-
da implantacién. Apertura ocular de ojo izquierdo (OI) limitada,
con canto interno, sin deformidad de puente nasal y desviacién
de la comisura labial hacia la derecha (Ver figura 1). Cuello sin
masas ni desviaciones, claviculas sin lesiones, no crépitos.

En tdrax se aprecia asimetria con atrofia de pectoral izquier-
do, hipoplasia mamilar izquierda (Ver figura 1), no se auscultan
agregados cardiacos, abdomen sin masas ni megalias, 6nfalo 2
arterias 1 vena. Genitales masculinos normo configurados en
su exterior. Extremidades se aprecia semibraquidactilia en
miembro superior izquierdo (Ver figura 2). Al examen neurol6-

gico, se aprecia buen tono muscular. Se traslada a unidad de
recién nacidos para estudios y seguimiento.

Estudios complementarios como el ecocardiograma Doppler
report6 foramen oval restrictivo y ductus arterioso sin reper-
cusidn. Se realiz6é Resonancia magnética dentro de limites nor-
males. La ecografia de abdomen y vias urinarias fue reportada
como normal.

La valoracién por oftalmologia reporté segmento anterior
sin lagoftalmo, cornea clara, cristalino claro, sin posibilidad de
evaluar movilidad, fondo de ojo con retina y vasos sin altera-
ciones.

Discusién

La secuencia de Moebius y la secuencia de Poland, son entida-
des que se pueden observar de forma separada, de forma
menos frecuente al presentarse conjuntas en una mismo
paciente. La causa auin no se esclarecido, la teoria mas acepta-
da es la disrupcién vascular durante la embriogénesis, aunque
hay estudios que refieren su asociacién a una posible etiologia
genética.

Entre la cuarta y quinta semana de gestacién se inicia la
diferenciacién de la arteria subclavia y sus ramas, entre la que
se encuentran la arterias basilar, la arteria vertebral y la arteria
toracica. A la sexta semana de gestacion se inicia la diferencia-
cién del pectoral mayoral, lo que indica que una disrupcién o
la interrupcién del flujo sanguineo durante la diferenciacién
de la arteria subclavia puede causar un compromiso en el desa-
rrollo del musculo pectoral. La gravedad del defecto depende-
ré del tiempo y severidad de la interrupcién del flujo en la
arteria. Una de las hipétesis de esta interrupcién es la dismi-
nucién del flujo de la arteria subclavia o una mutacién genéti-
ca de los genes responsables de la morfologia de la arteria, la
cual produce una modificacién del flujo en la arteria. (2,4).

La teoria genética se ha visto favorecida por la presencia de
varios miembros de una misma familia que presentan la
secuencia de Poland, considerando un patrén de herencia auto-
sémico dominante con penetrantica reducida, asociado a los
loci 13q12.2 y 1p22. Otros casos se han descrito asociados al
cromosoma X y a mutaciones en los genes PLXND1 y REV3L
(5,6).

Spranger y cols. describieron en 1982, que la presentaciéon
clinica de Moebius corresponde a un sindrome, sino a una
secuencia, dado el patrén de malformaciones ocasionado por
una anomalia Unica o comun, causando la agenesia o hipopla-
sia de los pares craneales VI y VII, facies caracterizada por
puente nasal largo y cuadrado, nariz ganchuda y labios entre-
abiertos por la atrofia muscular de origen neurogénico.

Con una incidencia estimada de 1 en 150 000, se resalta que,
aunque las caracteristicas faciales son las mas importante, la
secuencia de Moebius se ha asociado a otros defectos faciales
como la afeccién del IlI par craneal el cual puede verse afecta-
do en un 25 % de los pacientes, comprometiendo la mirada
vertical, ademas de otros defectos como la micrognatia, el pala-
dar hendido, el pie equino y la escoliosis (6-9).
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La secuencia de Poland, se define por la agenesia o hipopla-
sia del musculo pectoral, hipoplasia de pezén asociado a ano-
malia ipsilateral de la extremidad superior. La incidencia que
se reporta es aproximadamente de 1 en 30 000, tres veces mas
frecuentes en hombres y en hasta un 75 % los casos se afecta
el lado derecho (4).

Otras anomalias asociadas corresponden a lesiones de otros
pares craneales, principalmente hipogloso, seguido del oculo-
motor y trigémino, otros defectos como la dextrocardia, mal-
formacién de la escapula, malformacién renal, sindrome mor-
ning glory o sindrome de la flor de enredadera, pie equino varo
bilateral o pie plano en valgo, escoliosis, malformaciones facia-
les y pardlisis de cuerdas vocales. En relacién con los defectos
de la caja toracica, debe evaluarse la presencia de agenesia de
reja costal. Se recomienda la realizacién de resonancia mag-
nética para evaluacién de sistema nervioso central, dado que
se ha asociado la hipoplasia de tronco encefalico en 32 % de
los casos y convulsiones en el 26 % sin embargo estas altera-
ciones o se consideran directamente consecuencias de esta
secuencia (6,7,8,10).

Figura 1. Paralisis facial e hipoplasia pectoral.

El diagnéstico temprano, permite una intervencién pronta
para iniciar rehabilitacién multidisciplinaria y la correccién
quirtrgica en caso de algunos defectos de agenesia costal. La
intervencién quirtrgica tiene como objetivo evitar el movi-
miento paradéjico del térax. También puede considerarse la
cirugia para mejorar el aspecto estético del paciente (11). El
prondstico en general es bueno, sin embargo, depende de la
asociacién con otras malformaciones.

Conclusiones

La secuencia de Mobius Poland es de presentacién muy infre-
cuente, con buen pronéstico a largo plazo, pero con asociacién
de diversas malformaciones, por lo tanto un diagndstico tem-
prano, permite iniciar un plan de rehabilitacién temprana evi-
tando complicaciones y mejorando el pronéstico.
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Figura 2. Simbraquidactila ipsilateral al defecto pectoral.
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Antecedentes: El sindrome CLOVES es un trastorno genético, no hereditario y poco comun
que se caracteriza por un sobrecrecimiento de cualquier parte del cuerpo, malformaciones
vasculares, defectos 6seos y cambios en la coloracién de la piel. Reporte de caso: se presenta
un caso clinico de Sindrome de CLOVES en Barranquilla (Colombia). Paciente femenino de
diez y nueve meses procedente de Venezuela, sin valoraciones previas por especialistas en
pais de origen ni de residencia. Acude por primera vez por cuadro de intolerancia a la via oral,
en dicha valoracién se observan las lesiones de sobrecrecimiento. Se da manejo médico y
egreso por no afiliacién a Empresa Prestadora de Servicios de Salud. Tres meses después con
el apoyo del grupo interdisciplinario de anomalias vasculares complejas (GIAV) en Buenos
Aires, (Argentina), se hace el diagnostico clinico de sindrome de CLOVES. Se programé junta
de especialidades para iniciar tratamiento. La paciente fallece 3 dias antes de la junta por
complicaciones asociadas a gastroenteritis y deshidratacién. Conclusiones: En el caso
presentado se trata de una con sobrecrecimiento de los miembros a temprana edad y presenta
complicaciones gastrointestinales en varias ocasiones de las cuales no se puede establecer
relacién directa con el sindrome. El diagnostico se realiz6 gracias a la colaboracion del GIAV
del Hospital Garrahan, quienes confirman que la paciente cumplia todos los criterios clinicos.
No se logr6 realizar intervenciones terapéuticas especificas por problemas de disponibilidad
del servicio de salud teniendo desenlace fatal 3 meses posteriores al diagnostico.

CLOVES syndrome. First case reported in Colombia.

ABSTRACT

Background: CLOVES syndrome is a rare, non-inherited genetic disorder characterized by
overgrowth of any part of the body, vascular malformations, bone defects, and changes in
skin color. Case report: a clinical case of CLOVES Syndrome in Barranquilla (Colombia) is
presented. A nineteen-month-old female patient from Venezuela, without prior evaluations
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by specialists in the country of origin or residence. She comes for the first time due to feed
intolerance; the overgrowth lesions were observed in this evaluation. Medical management
was provided with immediate discharge due to non-affiliation with a Health Services Provider
Company. Three months later, with the support of the interdisciplinary group of complex
vascular anomalies (GIAV) in Buenos Aires (Argentina), the clinical diagnosis of CLOVES
syndrome was made. A meeting of specialties was scheduled to start treatment. The patient
died three days before the meeting due to complications associated with gastroenteritis and
dehydration. Conclusions: In the case presented, it is a syndrome with overgrowth of the
limbs at an early age and presents gastrointestinal complications occasionally. The diagnosis
was made thanks to the collaboration of the GIAV of the Garrahan Hospital, who confirmed
that the patient met all the clinical criteria. It was not possible to carry out specific therapeutic
interventions due to problems of availability of the health service, with a fatal outcome three
months after diagnosis.

Introduccién

Los sindromes de sobrecrecimiento (SSC), presentan mani-
festaciones clinicas similares entre ellos, lo que hace dificil el
diagnostico diferencial. (1) Los SSC presentan un crecimiento
excesivo asimétrico de diferentes partes del cuerpo y érganos,
malformaciones vasculares y alteraciones 6seas. Entre esos
sindromes se encuentran, los sindromes de Cowden
(OMIM:158350), Bannayan-Riley-Zonana-Ruvalcaba (OMIM:
153480), Maffucci (OMIM:166000), Klippel-Trenaunay
(OMIM:149000), Proteus (OMIM:176920) y CLOVES, siendo estos
2 Gltimos los mas similares (2, 3).

El sindrome de CLOVES (OMIM: 612918) es un trastorno
genético poco comun, causado por variantes patogénicas en el
gen phosphatidylinositol 3-kinase, catalytic, alpha polypeptide (PIK-
3CA, 3926.32). El gen hace parte de los mecanismos de regu-
lacién de crecimiento celular. Las variantes que afectan su
funcionamiento originan los signos clinicos del sindrome. Es
una enfermedad genética, no hereditaria, dado que las vari-
antes patogénicas del gen se producen después de la fecun-
dacién (variantes somaticas) (4,5,6,7).

Sus siglas se derivan de una combinacién de anomalias
denominadas en inglés, asi: (Congenital (congénito), Lipomatous
(lipomatoso), Overgrowth (sobrecrecimiento), Vascular (vascular),
Epidermal Nevis (de nevos epidérmicos) y Spinal/Skeletal/Anoma-
lies/Scoliosis (anomalias esqueléticas/espinales/escoliosis). (4,5).

El sindrome de CLOVES fue descrito en el 2007 por Sapp y
cols. En su estudio se describieron siete pacientes con carac-
teristicas clinicas similares al sindrome de Proteus, pero que
no cumplian con todos los criterios clinicos para su diagnésti-
co. (6) Cuando se describi6 el sindrome por primera vez, se
utilizé la sigla CLOVE. Dos afios después, en el 2009, se con-
firmé este nuevo sindrome y se le adiciono la letra «S» al final
(CLOVES), debido a la escoliosis y otras alteraciones 6seas que
presentan estos pacientes (5). En 2012 se describi6 la etiologia
genética, basada en mutaciones sométicas de PIK3CA. Para
detectar las alteraciones genéticas, se debe realizar estudio en
células del tejido afectado (7,8).

Los pacientes pedidtricos que padecen esta enfermedad
presentan desde el nacimiento, crecimiento excesivo asimé-
trico en cualquier tejido. Se describen las lesiones como manos
y pies anchos, engrosamiento de pliegues, sobrecrecimiento
palmar, macrodactilia, malformaciones vasculares y linfaticas

y alteraciones éseas, dentro de la cual la escoliosis es la mas
frecuente. Las malformaciones cutaneas, se manifiestan como
nevus epidérmico lineal. De otra parte, el CLOVES se puede
asociar a malformaciones renales como la hipoplasia renal o
agenesia y un incremento en el riesgo de desarrollar tumor de
Wilms (5, 9, 10, 11, 12).

El sindrome de CLOVES y el sindrome de Proteus tienen
manifestaciones clinicas similares, lo que dificulta su diag-
nostico diferencial. Sin embargo, su diferencia radica en que el
sindrome de CLOVES es congénito, crece proporcionalmente
con el paciente, es frecuentemente simétrico en las extremi-
dades inferiores y son habituales las malformaciones vascula-
res masivas en el tronco. A diferencia del Proteus, en el cual los
pacientes nacen con pocas manifestaciones clinicas y su pro-
gresién asimétrica y desproporcionada, se da en la etapa post-
natal, afecta cualquier tejido, incluyendo tejido éseo y las mal-
formaciones vasculares del tronco son infrecuentes (6, 9, 13,
14).

El diagnéstico de CLOVES es clinico y se confirma mediante
estudio del gen PIK3CA, en tejido obtenido por biopsia de una
de las areas afectadas. También es 1til el estudio de imagenes,
incluyendo la resonancia magnética, tomografia computada y
ecografia, las cuales se utilizan para observar si existen alter-
aciones renales, cerebrales o lesiones dseas (7,15, 16).

Su manejo principalmente es paliativo (3, 11, 13). Sin embar-
go, se debe ofrecer un tratamiento multidisciplinar (17). Para el
tratamiento de las malformaciones vasculares complejas, se
suele utilizar escleroterapia, embolizacién o cirugia, dando
muy buenos resultados (17). La cirugia también es utilizada
para disminuir el tamano del drea afectada, aunque estd es
poco utilizada, dado que la lesién puede mantener un creci-
miento continuo (13, 17).

Renata y cols. en el 2019, presentaron dos casos de dos paci-
entes con CLOVES a quienes se les administré rapamicina oral
por un periodo prolongado y en el que se observd, a los 4y 6
meses de tratamiento, una mejoria en la calidad de vida de los
afectados, dado por la reduccién de las lesiones y ausencia de
linforrea cutanea. (18)

Reporte de caso

Paciente producto de primer embarazo, con control irregular
por condiciones sociodemograficas de pais de origen (Venezu-
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ela), A las 31.6 semanas se realizé ecosonograma obstétrico
que report6 presencia de crecimiento quistico que desplazaba
al rifién izquierdo, el quiste media aproximadamente 6.8 x 4.4
x 4.3 cm. Se encontr6, ademas, hipoplasia renal izquierda,
secundaria al crecimiento quistico (rifén izquierdo 5.5 cc vs.
rinén derecho 14.8 cc), asociado a edema de tejido celular sub-
cutdneo en ambos miembros inferiores, rizomelia de fémur
unilateral curvo. Se planteo que las lesiones se podrian rela-
cionar con displasia tanatoférica. El diagndstico ecografico
incluyo linfangioma retroperitoneal con extensién ipsilateral
a espalda, gluteo y contralateral a miembro inferior derecho
(Ver figura 1).

Al nacimiento no requirié hospitalizacién en la unidad de
cuidado intensivo neonatal (UCIN) las lesiones corporales fuer-
on evidenciadas al nacimiento por los padres de la menor.
Hasta los 3 meses de vida no tuvo controles médicos en pais
de origen. Los padres deciden migrar a Colombia en bisqueda
de atencién médica para su hija. Durante 16 meses, la madre
refiere madre que intent6 alcanzar el aseguramiento en salud,
pero no fue posible por falta de acta de nacimiento.

A los diez y nueve meses de edad la paciente cursa con
gastroenteritis e intolerancia a la via oral. Es atendida en insti-
tucién de primer nivel donde remiten a segundo nivel para
manejo por pediatria y ampliar investigacién de condicién de
base. A su ingreso se evidencié al examen fisico, una paciente
asténica, con deshidratacién grado I, conjuntivas pélidas,
escleras normocrémicas, mucosa oral semihimeda, adenome-
galias multiples bilaterales, cervicales bilaterales méviles no
dolorosas de dos a cinco cm de didmetro. En térax presentaba
una lesién sobreelevada lipomatosa de doce cm por doce cm
con elevacién de tres cm con bordes mal definidos, movil,
blanda, depresible, sin alteracién en pigmentacién de piel y de
caracteristicas vasculares (Ver figura 2) El abdomen estaba glo-
boso, peristalsis normoactiva y hepatomegalia de dos cm por
debajo de reborde costal, sin signos de circulacién colateral, no
impresionaba de dolor a la palpacién.

En piel presentaba llenado capilar de tres segundos, palidez
mucocutanea generalizada, mayormente marcada en palmas

Figura 1. Hallazgos prenatales

y plantas, mancha de Baltz sacro coxigea de tres por cuatro cm.
En extremidad inferior derecha se evidencié hemangioma vio-
laceo con presencia de vesiculas y costras de treinta y siete por
veinticinco cm de extension (Ver figura 2).

En zona genitourinaria se presentaba normal para sexo y
edad, con signos de edema vulvar. En extremidades superiores,
se aprecid simetria, sin edemas, ni lesiones. En extremidades
inferiores, se apreci6 asimetria. Las medidas de la extremidad
inferior izquierda fueron: circunferencia de la porcién media
proximal de veinticuatro cm; porcién media distal de veintiin
cm. Las medidas de la extremidad inferior derecha fueron: por-
cién media proximal de treinta y siete cm y porcién media
distal de veinticinco cm. Sobrecrecimiento bilateral de predo-
minio en extremidad inferior derecha, nevos epidérmicos y
angioma con estigmas de sangrado, malformaciones linfaticas
macroquisticas con una extensién de treinta y nueve cm de
largo por veinte cm de ancho (Ver figura 2). En los dos pies se
evidencié macrodactilia, y sobrecrecimiento con angiomas dis-
tales, llenado capilar normal y pulsos frecuentes a nivel vas-
cular, (Ver figura 3).

Se realizaron paraclinicos a su ingreso donde se evidencio
anemia con Hb de 5.3 mg/dl, microcitica hipocrémica y trom-
bocitopenia 130.000 plaquetas/mm?3, resto normal, por lo que
se indica transfusion de glébulos rojos y se remite a instituciéon
de mayor complejidad donde tiene estancia de 14 dias. Alli
completa tratamiento para gastroenteritis, recibié transfusién
de hemoderivados en multiples ocasiones (3 ocasiones glébu-
los rojos empaquetados y una ocasién de plaquetas), no reali-
zan estudios de extensién por no contar con aseguradora en
salud. Dan egreso con 6rdenes de imagenes y citas con espe-
cialistas para seguimiento ambulatorio. Nos contactamos con
el grupo interdisciplinario de anomalias vasculares complejas
(GIAV) en Buenos Aires, Argentina con valoraciéon de imégenes
e historia clinica. Se realiza diagnéstico clinico de sindrome de
CLOVES y se programa junta de especialidades pediatricas para
iniciar tratamiento. Tres meses posteriores a egreso hospital-
ario (tiempo durante el cual madre realiza tramites de seguri-
dad en salud sin éxito) paciente presenta nuevo episodio de
gastroenteritis con inestabilidad hemodinamica que requirié
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Figura 2. Sobrecrecimiento en regién dorsal, y sobrecrecimiento afectando regién glutea y extremidad inferior derechas. Mancha

de Baltz sacro coxigea.

Figura 3. Sobrecrecimiento de extremidad inferior derecha y macrodactilia bilateral.

traslado a UCIP, donde tras dos paradas cardiorrespiratorias,
con requerimiento de reanimacién avanzada fallece y no es
posible ejecutar la junta de especialidades programada para 3
dias posteriores al deceso.

Discusién

Las anomalias vasculares complejas y de gran extensién, suel-
en asociarse a complicaciones como malformaciones, dolor
crénico, infecciones recurrentes, coagulopatia, disfuncién
organica y muerte, las cuales elevan la morbimortalidad de los
pacientes que las padecen (19). Dentro de estas enfermedades,
se encuentra el sindrome de CLOVES, anomalia congénita pro-
ducida por una mutacién en el gen PIK3CA (12); el Sindrome
de Klippel-Trenaunay-Weber, caracterizado por presentar la
triada de «manchas de vino de Oporto», crecimiento excesivo
anormal de tejidos blandos y 6seos y malformaciones venosas
(20) y el sindrome de Proteus, descrito por primera vez en 1983
y producido por variantes patogénicas en el gen Serine/threo-
nine kinase 1 (AKT1, 14q32.33) (21). Este tltimo sindrome,
cursa con diversos tipos de nevus como el nevus epidérmico
lineal y el nevus de tejido conectivo cerebriforme, el cual es
patognomoénico de la enfermedad, ademas de sobrecrecimien-

to asimétrico en visceras y extremidades y desregulacién del
tejido adiposo (22).

El caso presentado corresponde al primer reporte de Sindro-
me de CLOVES en Colombia. Se considera que el diagnéstico
de la paciente fue complejo debido a la baja prevalencia de esta
enfermedad y al alto riesgo social, asociado a limitacién al
acceso oportuno a los servicios de salud, por problemas socia-
les.

Si bien en Colombia, no existen casos descritos en la litera-
tura, en la revista argentina de dermatologia, se public6 un caso
de una paciente de veintisiete afios con diagndstico reciente
de sindrome de CLOVES (23), quien fue diagnosticada
inicialmente con los sindromes de Klippel-Trenaunay-Weber
y de Proteus. En este caso, el diagnéstico inicial, durante el
periodo neonatal, fue clinico y se propuso el Sindrome de Klip-
pel-Trenaunay-Weber, motivado en la existencia de un hem-
angioma en muslo y pie derecho, e hipertrofia de ambos pies;
anomalias que retrasaron el inicio de la deambulacién. Sin
embargo, su diagnéstico fue replanteado en la adultez a sin-
drome de CLOVES, ya que se evidencié esplenomegalia sin-
tomatica producto de una linfangiomatosis esplénica (23).

De otra parte, en la revista chilena de pediatria (18), se repor-
taros dos casos de sindrome de CLOVES. El primero en una
paciente preescolar femenina de tres afios, que al igual que el
presente caso, presentd malformaciones linfaticas macro y
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microquisticas, sobrecrecimiento lipomatoso en tronco, glu-
teos, muslos y cavidades toracica, abdominal y pélvica y mal-
formacién capilar segmentaria geografica. Sin embargo, pre-
senté infecciones recurrentes y episodios de trombosis
intralesional, siendo candidata para inicio de manejo oral con
rapamicina, con posterior reduccién en el tamaio de las masas
lipomatosas y linfaticas, ausencia de linforrea cutanea e impor-
tante mejoria de su calidad de vida (18).

La segunda paciente, correspondié a una escolar femenina
de diez afios, quien presenté extensas masas lipomatosas en
tronco, gliteos y muslos, malformaciones vasculares de bajo
flujo, asociadas a desarrollo progresivo de escoliosis, leve retra-
so cognitivo y capacidad motora en deterioro, haciéndola
dependiente de silla de ruedas. por lo que se indicé manejo con
rapamicina oral, con resultados favorables en cuanto a capa-
cidad fisica y autovalencia (18).

Con respecto al tratamiento, en 2016, Adams y cols. (19) pub-
licaron el primer ensayo prospectivo de manejo con rapamic-
ina oral, en pacientes con anomalias vasculares severas, resul-
tando seguro y efectivo en la mayoria de los casos. A su vez,
Triana y cols. (17), publicaron un estudio retrospectivo de paci-
entes con anomalias vasculares que recibieron manejo con
rapamicina oral con tasas de respuesta favorable.

Conclusiones

El sindrome de CLOVES clasifica como enfermedad rara por su
baja incidencia, estimada en 1 en 1 000 000. Hasta la fecha en
Colombia no hay otros casos reportados. CLOVES pertenece a
los sindromes de sobre crecimiento entre los cuales se encuen-
tran los sindromes de Cowden, Bannayan-Riley-Zonana-
Ruvalcaba, Maffucci, Klippel-Trenaunay-Weber y el Sindrome
de Proteus.

Los sindromes de Cowden y CLOVES tiene como etiologia,
las variantes patogénicas en PIK3CA. Estos sindromes difieren
en algunas caracteristicas clinicas ya mencionadas, el prondsti-
co de estos paciente dependera del curso clinico y del grado de
afectacién de 6rganos. En muchas ocasiones el prondstico se
relaciona con la sobreinfeccién de las lesiones y el sobrecreci-
miento masivo que impide la movilidad.

Debido a estas diferencias y a la variedad en las manifesta-
ciones relacionadas con las caracteristicas primarias que com-
ponen este sindrome se convierte en un reto diagnéstico.

El pilar del tratamiento es fundamentalmente, el manejo
interdisciplinario con dermatologia, pediatria, cirugia plastica
y vascular para recibir el manejo segin se presente deformidad
y disfuncién de érganos. Se han publicado reportes y series de
casos que reportan respuesta favorables al manejo con
rapamicina, obteniéndose una reduccién de las lesiones lipo-
matosas y mejorando la calidad de vida.

En relacién con el caso presentado, infortunadamente cul-
mind en fallecimiento, lo anterior, asociado a que se trata de
una patologia muy poco frecuente, cuyo diagnéstico clinico
suele dificultarse, por semejanza con diversas entidades que
también cursan con sobrecrecimiento, pobre conocimiento del
manejo de estas, debido a su baja prevalencia y limitacién de
algunas poblaciones al acceso al servicio de salud. Sin embar-
go, mediante esta publicacién, se pretende dar a conocer la

patologia, con el fin de mejorar su abordaje diagnéstico y tera-
péutico oportuno, asi como promover el trabajo colaborativo
con centros con mayor experiencia en enfermedades comple-
jas.
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Antecedentes: La displasia metafisaria multiple es una patologia poco frecuente dentro del
grupo de las displasias 6seas, clinicamente similar a la acondroplasia y el raquitismo. Reporte
de caso: se presenta el caso de un paciente de cinco afios con esta enfermedad, considerando
la evaluacién clinica, radiolégica, endocrinolégica y genética realizada para llegar a su
diagnéstico. Conclusiones: la sospecha diagnostica ante un paciente con talla baja y
compromiso de las metéfisis de los huesos largos en las iméagenes son clave para la correcta
identificacién de esta patologia.

Multiple metaphyseal dysplasia. Case report.

ABSTRACT

Background: Multiple metaphyseal dysplasias are low-frequency diseases within the group
of bone dysplasias, clinically similar to achondroplasia and rickets. Case report: the case of
a five-year-old patient with this disease is presented, considering the clinical, radiological,
endocrinological, and genetic evaluation carried out to reach his diagnosis. Conclusions:
diagnostic suspicion in a patient with short stature and involvement of the metaphyses of
the long bones in the images is critical to the correct identification of this pathology.
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Introduccién

En los pacientes pediatricos con talla baja y alteracién en la
marcha, se debe considerar la realizacién de estudios de radio-
logia convencional. El hallazgo radiolégico de ensanchamiento
metafisario difuso, con irregularidad del contorno y que com-
promete la placa de crecimiento, sin afectar la epifisis, es un
hallazgo infrecuente que conduce al diagnéstico de displasia
metafisaria multiple. Existen varios subtipos siendo la Displa-
sia de Schmid la mds comun y menos grave (1).

La Displasia Metafisaria de Schmid (DMSH, OMIM: 156500)
se caracteriza por el fracaso de la mineralizacién normal de la
zona de calcificacién transitoria, ensanchando irregularmente
las metafisis. Esto conlleva a que el crecimiento se altere acor-
tando los huesos largos (1). Conforme el paciente inicia la mar-
cha, la displasia progresa hacia el varo, con mayor afectacién
de las rodillas. Las intervenciones quirurgicas, orientadas a
corregir la deformidad, se realizan con mayor frecuencia en las
extremidades inferiores y favorecen la correccién de la marcha
inestable (2).

El diagndstico y tratamiento dependen de la correlacién que
se haga entre un equipo multidisciplinario integrado por el
pediatra, radidlogo, endocrinélogo, genetista y ortopedista.

Reporte de caso

Paciente masculino de cinco afios, sin antecedentes familiares
de enfermedad 6sea ni consanguinidad parental. Producto de
parto eutécico de 39 semanas con peso al nacer de 3 210 gra-
mos y talla de 51 cm. Antecedentes prenatales, embarazo de
bajo riesgo con marcadores ecograficos normales. En controles
por pediatria se identificé al cuarto mes de edad, detencién en
la curva de talla por lo cual se inicié seguimiento. Marcha a los
quince meses, acompanada de deformidad angular progresiva,
hacia fuera de ambas rodillas, haciéndose mas evidente a los
dos afios. El neurodesarrollo ha sido normal.

Es valorado por ortopedia que al examen fisico corrobora
baja talla, acortamiento predominantemente rizomélico de

extremidades superiores e inferiores y marcha en varo. Se indi-
ca ortoradiografia de miembros inferiores y quimica sanguinea
(fosfatasa alcalina, fosforo, calcio, paratohormona, ferritina,
albumina, cloro, somatomedina, TSH, funcién renal).

Los resultados de los laboratorios fueron normales. La radio-
grafia en bipedestacién muestra (Ver figura 1) acortamiento
longitudinal de los huesos largos con afectacién rizomélica,
ensanchamiento metafisario con irregularidad, sin compromi-
so epifisiario de los fémures y genu varo bilateral. Posteriormen-
te acude a control de ortopedia que indica valoracién por endo-
crinologia y genética.

Se explora fisicamente tanto al nifio como a sus padres, y
se complementa el estudio de imagenes con radiografias de
huesos largos del paciente, ademas de radiografia de crdneo y
columna. Se observan los mismos cambios, previamente, des-
critos, en las metéfisis de los miembros superiores (Ver figura
2), sin anormalidades en el craneo, con hiperlordosis lumbar
sin platiespondilia (Ver figura 3). Endocrinologia complementa
estudios con niveles de vitamina D, que se reportaron dentro
de limites normales.

El resultado del panel molecular de displasia metafisaria
reporté una variante probablemente patogénica en el gen Runt-
related Transcription Factor 2 (RUNX2, 6p21.1): RUNX2 c.14G>A
(p-Ser5Asn, rs541256105) en estado heterocigoto. El panel tam-
bién reporté una variante patogénica en el gen Collagen, type x,
alpha-1 (COL10A1, 6g22.1): COL10A1 c.1771T>C (p.Cys591Arg,
rs111033546), en estado heterocigoto.

De acuerdo con algoritmos de prediccién como Polyphen la
variante en COL10A1 se clasificé como patogénica. El gen
COL10A1 y sus variantes patogénicas son la base molecular de
la Condrodisplasia Metafisaria tipo Schmid, con un patrén de
herencia dominante autosémico. Las variantes patogénicas de
RUNX2 se asocian a displasia cleidocraneal y displasia meta-
fisaria con hipoplasia maxilar con o sin braquidactilia (OMIM:
600211)

Acorde a la valoracién multidisciplinaria y dada la progre-
sién de la deformidad y el genu varo evidente con la marcha, se
considerd que el paciente requeria manejo quirtrgico, por lo
que se programé para fisiodesis de fémur y tibia distal, asi
como osteotomia desrotadora tibial hacia externo.

Figura 1. Ortroradiografia de miembros inferiores en bipedestacién. Acortamiento longitudinal de fémur, tibia y peroné bilateral,
ensanchamiento metafisario con irregularidad del contorno proximal y distal, sin compromiso epifisario. Genu varo bilateral.
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Figura 2. Radiografia de huesos largos — miembros superiores. Ensanchamiento metafisario con irregularidad del contorno proximal
y distal del humero, radio y cubito bilateral, sin compromiso epifisario. Las diafisis son normales.

Figura 3. Radiografia de columna total proyecciones lateral y AP. Se evidencia hiperlordosis lumbar sin platiespondilia.
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Figura 4. Ejemplo de hemiepifisiodesis femoral y tibial bilateral correctiva en un paciente de nueve afios, diferente al caso descrito,

quien también tiene displasia metafisaria multiple.

Discusién

Las displasias esqueléticas (DE) son un grupo heterogéneo de
patologias que afectan al tejido éseo y cartilaginoso. Su inci-
dencia general es aproximadamente 1 de cada 4 000 recién
nacidos vivos (2).

Las DE varian en su patrén de herencia, presentacién clini-
ca, compromiso radiolégico y base molecular subyacente (3).
En 2010 la Sociedad Internacional de Displasias Esqueléticas,
elaboré una clasificacién de 456 entidades agrupadas en 40
categorias segiin sus caracteristicas bioquimicas, radiolégicas
y moleculares (4).

Dada la amplia complejidad de las DE, el presente caso se
identificé por la presentacién clinica, bioquimica e imagenes,
ademas del andlisis molecular que corresponde a una Condro-
displasia Metafisaria tipo Schmid (DMSH) secundaria a la
variante patogénica en COL10AL.

La DMSH es una enfermedad de herencia autosémico domi-
nante de baja prevalencia. En el presente caso al no existir otro
familiar con la patologia, se propone que se debe a una muta-
cién de novo (1,3). Las alteraciones en la DMSH no son eviden-
tes al nacimiento, se manifiestan cuando el paciente inicia la
marcha. Al examen fisico se describe a un paciente pediatrico
con extremidades cortas arqueadas, hiperlordosis lumbar y
«marcha de pato» la cual se hace evidente alrededor de los tres
a cinco anos (1,2).

La condrodisplasia metafisaria es un trastorno de la calcifi-
cacién del cartilago metafisario, porque no se forma cartilago
hipertréfico en la fisis, por lo que se considera una condrodis-
trofia secundaria a un defecto enzimatico (5).

La radiologia convencional es el examen de eleccién por
imagen para el diagnéstico. En las radiografias de los huesos
largos se observan metéfisis ensanchadas con irregularidad del
contorno, més evidente en las extremidades inferiores, com-
prometiendo asf la fisis, sin alteracién de la epifisis. Se hace
mas evidente en las metéfisis femorales, que adquieren una
forma de pico medial con coxa vara en grado variable. También
puede haber compromiso leve de la mano con acortamiento
de los metacarpianos y las falanges proximales, asi como de
las costillas. Es menos frecuente encontrar platiespondilia u
otros cambios diferentes a la hiperlordosis lumbar por la ines-

tabilidad de la marcha. El craneo, asi como todas las diafisis y
epifisis en general son normales. No se requieren de otras
modalidades de imagen complementaria para el diagnéstico
(1,6,10). La quimica sanguinea es normal, incluyendo los nive-
les de vitamina D (5).

El andlisis genético del caso mostrd una variante patogénica
en el gen COL10A1. Este gen codifica para la cadena alfa-1(X)
del colageno, expresado especificamente por los condrocitos
hipertréficos de la placa de crecimiento del cartilago. durante
la formacién del hueso endocondral.

Las variantes patogénicas en COL10A1 alteran la funcién de
la placa de crecimiento y causan la DMSH. La expresién de
coladgeno X durante la osificacién endocondral estd intimamen-
te ligada al inicio de la calcificacién del cartilago y la remode-
lacién de la matriz extracelular. La ausencia de una red fun-
cional de coldgeno X se asocia con el desplazamiento de
proteoglicanos, la deposicién mineral alterada y la compresién
de la placa de crecimiento (6).

En relacién con el gen RUNX2 y su fenotipo, la displasia
metafisaria y la hipoplasia maxilar con o sin braquidactilia, es
causada por duplicacién heterocigota, que resulta en una
ganancia de funcién en el gen RUNX2. La variante patogénica,
del tipo, pérdida de funcién heterocigdtica en el gen RUNX2,
produce un segundo fenotipo, denominado, displasia cleido-
craneal, la cual es una displasia ésea autosémica dominante
caracterizada por el ensanchamiento metafisario de huesos
largos, agrandamiento de las mitades mediales de las clavicu-
las, hipoplasia maxilar, braquidactilia variable y dientes distré-
ficos (12).

RUNX2 es un activador de COL10A1, incrementando la
expresion del gen promoviendo la hipertrofia de condrocitos,
por tanto, ambos genes juegan un rol importante en la madu-
racién de los condrocitos en el proceso de formacién de hueso
endocondral (11).

La literatura actual estima que la incidencia de la DMSH es
de alrededor de tres a seis casos por millén de personas, afec-
tando a todos los grupos étnicos. Se han descrito mas de vein-
te tipos de displasia metafisaria. Se han definido otros dos tipos
de displasias de relevancia clinica, las displasias metafisarias
tipo Jansen y McKusick. El tipo Jansen es el tipo més grave de
condrodisplasia metafisaria, con patrén de herencia autosé-
mico dominante. En esta displasia, el déficit pondoestatural es
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mas evidente y grave desde el nacimiento, asociado a rasgos
faciales dismorficos (ojos exoftalmicos y arcos superciliares
prominentes). El tipo McKusick, se caracteriza por baja estatu-
ra, cabello fino, escaso y rubio, anemia macrocitica transitoria
y de manera ocasional, anemia hipoplésica e inmunodeficien-
cia (3,6). En la displasia de McKusick distintivamente se afec-
tan las epifisis de las falanges que adquieren una forma de
cono.

Una vez se distinguen las caracteristicas clinicas y radiogra-
ficas de los diferentes tipos de displasia, se confirma el diag-
nostico definitivo por andlisis molecular de los genes relacio-
nados. Esto permite a los cirujanos ortopédicos hacer una
planeacién quirtdrgica y un tratamiento dirigido.

El tratamiento ortopédico en los nifios con DMSH se realiza
principalmente en los miembros inferiores, con osteotomias
en valgo de los fémures proximales en los casos de coxa vara
significativa o deformidad progresiva. Para corregir el genu varo
se requieren epifisiodesis femorales distales y tibiales proxi-
males (Ver figura 4). No es infrecuente que las deformidades
recurran tras las osteotomias. En algunos pacientes, la alinea-
cién en varo puede mejorar espontdneamente durante la infan-
cia (6,7).

Es comun confundir la displasia metafisaria con la acondro-
plasia o el raquitismo, ya que clinica e imagenolégicamente
presentan caracteristicas similares. Para diferenciarla con el
raquitismo es Util determinar si hay deficiencia de vitamina D
principalmente u otras alteraciones bioquimicas, ausentes en
la DMSH. También ademas de las caracteristicas radioldgicas
descritas para la DMSH se distingue que, en el raquitismo, las
metéfisis tienen margenes indistintos descritos como «deshi-
lachados». Algunos pacientes en estados avanzados pueden
mostrar cambios en la reja costal (3).

Es fundamental identificar correctamente esta entidad, ya
que el tratamiento equivoco con suplementos de vitamina D
por largos periodos de tiempo bajo la sospecha de raquitismo
(8), sin cambios radiolédgicos ni clinicos, hace que progrese la
DMSH generando mas dolor articular e inestabilidad en la
marcha del nifo.

Otro diagnéstico diferencial es la acondroplasia, sin embar-
go, se presenta afectacion de craneo, columna, pelvis y manos,
ademas de lo descrito en huesos largos (9).

Conclusién

Se debe tener una alta sospecha de displasia metafisaria mul-
tiple en los nifos de talla baja con cambios metafisarios de los
huesos largos, alteracién en la marcha en varo progresiva y
que no presenten ninguna otra alteracién bioquimica ni en
otras localizaciones 6seas. Las herramientas basicas para defi-
nir el tratamiento de los niflos son la caracterizacién fenotipi-
ca tanto clinica como radiografica.
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Antecedentes: la malrotacién intestinal es una malformacién congénita definida como una
falla en el proceso de rotacién y fijacién del intestino durante la embriogénesis. Esta patologia
se diagnostica tradicionalmente en la infancia, sin embargo, las personas con esta
malformacién intestinal pueden permanecer asintomaticas durante varios afnos de vida y
manifestar, en la adolescencia o en la adultez, sintomas crénicos e inespecificos, como dolor
abdominal intermitente, nduseas y emesis. En el peor de los casos, en este grupo de individuos,
la malrotacién intestinal puede manifestarse como un vélvulo agudo del intestino medio, con
compromiso vascular e isquemia intestinal, la cual podria llegar a requerir una reseccién
extensa con el posterior riesgo de desarrollar sindrome de intestino corto, falla intestinal e
incluso la muerte. Reporte de caso: presentamos el caso de una nifia de quince anos con
antecedente no conocido de malrotacién intestinal congénita, la cual se manifesté como un
voélvulo agudo con isquemia intestinal que requirié reseccién intestinal masiva. El trasplante
intestinal fue la opcién terapéutica planteada, ante una falla intestinal irreversible y teniendo
en cuenta las complicaciones asociadas a la nutricién parenteral crénica. Conclusiones: el
diagnoéstico de la malrotacién intestinal en un adolescente requiere una alta sospecha clinica
y que es un reto clinico, ya que, si no es identificado a tiempo, puede traer consecuencias
catastréficas para la vida del paciente y su familia.

Intestinal ischemia due to intestinal malrotation in an adolescent

ABSTRACT

Background: Intestinal malrotation is a congenital malformation defined as a failure in the
rotation and fixation of the intestine during embryogenesis. This pathology is traditionally
diagnosed in childhood. However, people with this intestinal malformation may remain
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asymptomatic for several years of life and manifest, in adolescence or adulthood,
chronic and non-specific symptoms, such as intermittent abdominal pain, nausea,
and emesis. In the worst cases, in this group of individuals, intestinal malrotation can
manifest as an acute volvulus of the midgut, with vascular compromise and intestinal
ischemia, which could require extensive resection with the subsequent risk of
developing short intestine syndrome, intestinal failure, and even death. Case report:
we present the case of a fifteen-year-old girl with an unknown history of congenital
intestinal malrotation, which manifested as an acute volvulus with intestinal
ischemia that required massive intestinal resection. Intestinal transplantation was
the proposed therapeutic option in the face of irreversible intestinal failure and the
complications associated with chronic parenteral nutrition. Conclusions: An
adolescent's diagnosis of intestinal malrotation requires a high clinical suspicion. It
is a clinical challenge since, if it is not identified in time, it can have catastrophic
consequences for the life of the patient and her family. Intestinal ischemia due to

intestinal malrotation in an adolescent.

Introduccién

La malrotacién intestinal es una malformacién congénita de
la posicién y fijacién del intestino. El diagndstico se hace tra-
dicionalmente durante la infancia, la mayoria en la etapa neo-
natal. Sin embargo, puede manifestarse a cualquier edad y a
través de una variedad de sintomas tanto agudos como créni-
cos. El vélvulo agudo del intestino medio con compromiso vas-
cular e isquemia puede ser la manifestacién clinica més peli-
grosa de no ser diagnosticado a tiempo. Como consecuencias,
se encuentran la reseccidn intestinal masiva, el sindrome de
intestino corto, la falla intestinal e incluso la muerte. En este
reporte de caso se presenta el caso de una adolescente con
malrotacién intestinal no diagnosticada previamente, quien
requirié una reseccién intestinal masiva por isquemia secun-
daria a vélvulo agudo del intestino medio. El trasplante intes-
tinal fue propuesto como la opcién terapéutica.

Reporte de caso

Paciente femenina de quince anos, previamente sana sin ante-
cedentes médicos de importancia, quien consulté inicialmen-
te al servicio de urgencias de otra institucién por cuadro clini-
co de doce horas de evolucién de dolor abdominal constante
de intensidad 10/10 en la escala verbal analoga de dolor. El
dolor estaba localizado en mesogastrio y estaba asociado a
nduseas y distension.

La madre de la paciente refiri6é deposiciones de consistencia
dura sin otras alteraciones en los dias previos. Inicialmente, se
hizo una impresién diagnéstica de apendicitis aguda, por lo
que se remitié a un hospital de mayor nivel de complejidad.

Al examen fisico de ingreso a la Clinica Infantil Colsubsidio
se evidencié taquicardia, signos de deshidratacién grado II,
distensién abdominal e irritacién peritoneal generalizada. El
hemograma evidencio leucocitosis y neutrofilia sin anemia ni
trombocitopenia. Se decidié llevar a laparotomia exploratoria
en la cual se hall6 un vélvulo intestinal a nivel de la arteria
mesentérica superior por malrotacién intestinal completa, el
cual comprometia todo el intestino medio con area de necrosis
hasta el colon descendente y la tercera porcién del duodeno
(Ver figura 1). No hubo reperfusion intestinal y ante asas no

viables, se decidi6 realizar reseccién intestinal masiva y cirugia
de control de dafios para revisién en un segundo tiempo.

La paciente fue trasladada a la unidad de cuidado intensivo
y posteriormente evolucioné de forma estable durante los pri-
meros dias. Se convocé una junta médica multidisciplinaria
entre cirugia pediatrica, cuidado intensivo pediétrico y cuida-
do paliativo. A los tres dias postoperatorios, la paciente fue
llevada a segunda revisién quirtrgica, en la cual se realiz6 lava-
do peritoneal, liberacién de bandas de Ladd para liberar duo-
deno mal rotado y finalmente anastomosis terminolateral
entre duodeno y colon izquierdo.

La evolucién postoperatoria fue favorable, por lo que fue
trasladada a piso de hospitalizacién de Pediatria y, posterior-
mente, se hizo la insercién de un catéter venoso central para
la administracién de la nutricién parenteral. Luego de cuatro
meses de hospitalizacién en la Clinica Infantil Colsubsidio la
paciente egresé y continud su manejo en hospitalizacién domi-
ciliaria con nutricién parenteral y en seguimiento por cirugia
pediatrica.

El caso fue presentado con el grupo de trasplante intestinal
en la ciudad de Medellin para evaluar la posibilidad de tras-
plante intestinal como opcién terapéutica, sin embargo, se
considerd en ese momento que la paciente no era candidata.

Discusién

El término malrotacidn se refiere a todas las anormalidades de
la posicién y la fijacién intestinal (1). Estas son producto de
una falla en la rotacién y fijacién del mesenterio intestinal
durante la embriogénesis, lo que consiste en elongacién y her-
niacién de los intestinos para luego rotar 270° contra las mane-
cillas del reloj alrededor del eje de la arteria mesentérica supe-
rior (2).

Tradicionalmente, se ha considerado que la malrotacién
intestinal es un diagnéstico de la infancia, se reporta que el 90
% de los pacientes con esta malformacién se diagnostica
durante el primer afio de vida y el 80 % durante el primer mes
de vida (3). Sin embargo, debido a que este tipo de malforma-
ciones pueden permanecer asintomaticas a lo largo de la vida
de un individuo, la incidencia real no es conocida. Estudios de
autopsias han estimado que puede ser hasta de 1 % en la pobla-
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cién total (4). Cuando ésta es sintomaética ocurre con una fre-
cuencia de 1 en 2 500 nacimientos vivos (3). Asi mismo, se ha
reportado que la malrotacién intestinal puede estar asociada
a otros defectos congénitos hasta en un 62 %, siendo mas fre-
cuentes las asociaciones con hernia diafragmatica, enfermedad
cardiaca congénita y onfalocele (5).

La malrotacién intestinal puede presentarse a cualquier
edad y a través de una variedad de sintomas tanto agudos
como crénicos (6). La mayoria de los pacientes con vélvulo agu-
do del intestino medio se presenta en el primer mes de vida 'y
el signo clinico principal es el inicio abrupto de episodios emé-
ticos biliosos en un nino previamente sano (1). El mecanismo
desencadenante es desconocido, sin embargo, se ha sugerido
que puede deberse a peristalsis intestinal anormal, distensién
intestinal segmentaria o incluso movimientos inusuales del
torso (1).

El vélvulo intermitente o parcial del intestino medio ocurre
més cominmente en nifios mayores de 2 afios y se presenta
como resultado de la obstruccién linfética y venosa con creci-
miento de los ganglios mesentéricos. En este grupo etario las
manifestaciones clinicas mas comunes son vomito crénico,
dolor abdominal intermitente tipo célico, diarrea, hemateme-
sis y constipacién (1). En adolescentes y adultos se ha reporta-
do que las manifestaciones clinicas de malrotacién intestinal
pueden ser crénicas e inespecificas desde la infancia y que los
sintomas pueden ser o no de origen gastrointestinal, como
dolor abdominal tipo célico intermitente, nduseas, emesis y,
menos comuinmente, diarrea intermitente, constipacién y/o
hematoquezia, Ulcera péptica, malabsorcién y pérdida de peso
y cefalea (6).

Se debe tener en cuenta que la malrotacién intestinal pue-
de presentarse también de otras dos maneras, como signos y
sintomas de obstruccién intestinal o con signos de una catas-
trofe abdominal inminente (7), como lo es el vélvulo agudo del
intestino medio.

El diagnéstico de un vélvulo agudo del intestino medio se
hace a partir de una alta sospecha clinica y debe tenerse en
cuenta en los pacientes que presentan dolor abdominal, vémi-
to bilioso, fiebre, taquicardia y signos de irritacién peritoneal
asociado a acidosis metabdlica. La decision de realizar image-
nes como ecografia Doppler o radiografia de abdomen contras-
tada versus realizar directamente laparoscopia o laparotomia
exploratoria debe basarse en la condicién clinica del paciente
y en el riesgo de compromiso vascular del intestino (1).

Como se mencioné previamente, se ha sugerido en la lite-
ratura que la mayoria de los pacientes con malrotacién intes-
tinal es diagnosticada durante el primer afio de vida. No obs-
tante, un gran porcentaje de individuos con malrotacién
intestinal llega a la adolescencia y a la adultez sin haber sido
diagnosticados y, a su vez, el porcentaje de este grupo que
manifiesta sintomas gastrointestinales atribuibles a la malro-
tacién intestinal es todavia desconocido (7). El problema es que
en este grupo poblacional el diagnéstico de la malrotacién
intestinal es mas dificil, ya que los sintomas son atipicos e
inespecificos, lo que lleva a que el diagnéstico se haga mal o
de forma tardia y que muchos de estos pacientes reciban un
manejo inadecuado (8).

Debido a que las consecuencias de no diagnosticar a tiempo
esta condicién en adolescentes o adultos pueden llegar a ser
catastréficas, es imperativo que la malrotacién intestinal sea
considerada dentro de los diagnésticos diferenciales de aque-
llos pacientes con dolor abdominal recurrente, dispepsia e
incluso obstruccién intestinal (8). Husberg y cols. describen en
su estudio que incluso los adolescentes y adultos jovenes tie-
nen una tendencia a presentar sintomas mas severos que
requieren una intervencién quirdrgica de emergencia (9).

Aquellos pacientes que requieren una reseccién extensa de
intestino, secundaria a una malrotacién intestinal, desarrollan
sindrome de intestino corto, el cual es la causa méas comun de
falla intestinal (10). En la poblacién pediatrica ésta se define
como una enfermedad intrinseca del intestino que resulta en
una funcién digestiva y absortiva del intestino que es insufi-
ciente para mantener los requerimientos de nutricién, hidra-
tacién y de electrolitos de un cuerpo en crecimiento (10). No
existe un consenso con respecto a la longitud que debe tener
el intestino para considerar que se trata de un sindrome de
intestino corto, sin embargo, es claro que ésta se correlaciona
fuertemente con la dependencia de nutricién parenteral (11).
Segun la evidencia, un nifio con intestino delgado de una lon-
gitud de hasta cuarenta centimetros y con valvula ileocecal
tiene una sobrevida significativamente mayor que la de un
niflo con un intestino delgado mas corto y sin valvula ileocecal
(12).

Para estos pacientes la nutricién parenteral total mejora
dramadticamente su prondstico, sin embargo, si se desarrollan
complicaciones asociadas a ésta, se debe considerar una alter-
nativa quirtirgica como los procedimientos de alargamiento o
el trasplante intestinal.

El trasplante intestinal es la principal alternativa terapéuti-
ca para aquellos pacientes con falla intestinal irreversible que
desarrollan complicaciones asociadas a la nutricién parenteral
a largo plazo, las cuales pueden amenazar su vida (13). Las
complicaciones son episodios frecuentes de sepsis, infecciones
multiples del catéter central, ausencia de acceso intravenoso
y enfermedad hepética asociada a la nutricién parenteral (14).

Conclusiones

La malrotacién intestinal es una anormalidad de la rotacién y
fijacién del intestino durante la embriogénesis, la cual puede
manifestarse a través de signos y sintomas tanto agudos como
crénicos.

A pesar de que el mayor porcentaje de diagnésticos es rea-
lizado durante la primera infancia, es importante tener en
cuenta que puede manifestarse en cualquier momento de la
vida, incluso en la adolescencia y en la adultez. Teniendo en
cuenta que realizar el diagnéstico de malrotacién intestinal en
este grupo etario es un reto clinico, es imperativo tener una
alta sospecha clinica para evitar un manejo inadecuado y por
lo tanto consecuencias catastréficas para la vida del paciente
y su familia.

En el peor de los casos, la malrotacién intestinal puede
manifestarse como un vélvulo agudo del intestino medio que
genere isquemia intestinal, la cual podria llegar a requerir una
reseccién extensa con el posterior riesgo de desarrollar sindro-
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me de intestino corto, falla intestinal e incluso la muerte. Cuan-
do se llega a requerir una reseccién intestinal extensa, los
esfuerzos terapéuticos se encuentran limitados para mejorar
la calidad de vida del paciente y su prondstico. El trasplante
intestinal es la principal alternativa terapéutica para aquellos
pacientes con falla intestinal irreversible que desarrollan com-
plicaciones asociadas a la nutricién parenteral a largo plazo,
las cuales pueden amenazar su vida.
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Figura 1. Vélvulo intestinal a nivel de la arteria mesentérica superior por malrotacién intestinal completa. Se observa compromiso
del intestino medio con area de necrosis desde la tercera porcién del duodeno hasta el colon descendente.



PEDIATR. 2021;54(1s):37-39

Pediatria

http://www.revistapediatria.org/

DOI: https://doi.org/10.14295/rp.v54iSuplemento 1.303

Reporte de caso

Apendicitis aguda neonatal, un desafio diagnéstico. Reporte de

caso

Carlos Hugo Torres-Salinas, Daniel Alejandro Lozano-Moreno, Luz Noelia Jestis-Terbullino,
Magaly Marcy Franco-Benites, Ivette Katerine Trujillo-Villa

Hospital Nacional “Ramiro Prialé Prialé” — EsSalud. Servicio de Neonatologia Universidad Continental. El Tambo, Perti.

INFORMACION DEL ARTICULO

RESUMEN

Historia del articulo:
Recibido: 27 de mayo de 2021
Aceptado: 28 de abril de 2022

Editor
Fernando Suarez-Obando

Palabras clave:

Apendicitis.

Enfermedades Gastrointestinales.
Enfermedades del Recién Nacido.
Enterocolitis necrotizante.
Peritonitis.

Keywords:

Appendicitis.
Gastrointestinal Diseases.
Infant, Newborn, Diseases.
Enterocolitis, Necrotizing.
Peritonitis.

Antecedentes: La apendicitis aguda neonatal es una entidad quirtrgica rara, por ello no es
usual plantearla como posibilidad diagnéstica frente a un abdomen agudo, y al no mostrar
caracteristicas clinicas especificas que orienten a ello, existe un retraso en su sospecha y por
ende en la oportunidad de ofrecer un tratamiento que mejore la mortalidad. Reporte de caso:
En esta revisién presentamos el caso de una apendicitis aguda neonatal perforada, que
present6 signos de peritonitis. Conclusiones: Dada su baja frecuencia y dificultad diagnoéstica,
muestra una alta mortalidad, por ello, es importante asociar diversos signos clinicos a fin de
confirmar su diagnéstico precozmente, y asi menguar su mortalidad.

Neonatal acute appendicitis, a diagnostic challenge. Case report.

ABSTRACT

Background: Acute neonatal appendicitis is a rare surgical entity. For this reason, it is not
usual to consider it as a diagnostic possibility against an acute abdomen, as it does not show
specific clinical characteristics that guide it, and there is a delay in its suspicion and diagnosis.
Early diagnosis gives a better opportunity to offer a treatment that improves mortality. Case
report: In this review, we present the case of a perforated neonatal acute appendicitis, which
presented signs of peritonitis. Conclusions: Given its low frequency and diagnostic difficulty,
it shows high mortality. Therefore, it is essential to associate various clinical signs to confirm
its diagnosis early and thus reduce its mortality. of the patient and her family. Intestinal
ischemia due to intestinal malrotation in an adolescent.
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Introduccién

La apendicitis aguda es una entidad quirdrgica de muy baja
frecuencia y representa un desafio diagnéstico en el periodo
neonatal. Su incidencia estimada es baja y se estima entre el
0.04 % al 0.2 %, asimismo no es usual plantearla frente a un
cuadro clinico de abdomen agudo (1). Es por ello, que en su
mayoria existe un retraso en el diagnéstico y en consecuencia
una intervencién tardia. A pesar de que la literatura muestra
una disminucién de la mortalidad del cuadro, ésta atn se sitia
alrededor de 28 % en algunas revisiones, resultado asi, relevan-
te la revisién de este tema (2).

Reporte de caso

Neonato a término, femenino de dos dias de vida, referido de
la ciudad de Cerro de Pasco, Peru, localizado a 4 330 metros
sobre el nivel del mar. Nace de parto vaginal, con peso de 3 920
gr, sin valoracién de Apgar, por lo que se le solicité marcadores
de asfixia a su ingreso, los que no presentan elevacién signifi-
cativa.

Desde su nacimiento presenté hematoquecia, ademas de
vomitos y distencién abdominal. Se realiz6 radiografia de
abdomen simple en la que se aprecia distencién de asas y lige-
ro edema de pared intestinal, en la ecografia abdominal se
evidencié hepatomegalia y liquido libre en cavidad de poca
cantidad (no cuantificado).

Durante su internamiento, persiste con hematoquecia y
distencién abdominal hasta el sexto dia de vida sin respuesta
a manejo médico y con deterioro clinico evidente, programan-
dose laparotomia exploratoria por abdomen agudo quirdrgico,
con los siguientes hallazgos operatorios: meconio libre en cavi-
dad abdominal con perforacién tipo sacabocado de 1 cm de
didmetro en ileon distal (a 4 cm de la valvula ileo cecal), la que
se encontraba aplastronada con apéndice cecal flemonoso;
ciego y epiplén con abundante fibrina alrededor. (Ver figura 1).

Ademas, se observan segmentos de yeyuno e ileon con
zonas equiméticas y fibrina firmemente adherida a las serosas.
Se resecé el segmento de ileon distal perforado y el apéndice
cecal, el cual fue evaluado a la microscopia confirmando el
diagnéstico de apendicitis aguda flemonosa, evidenciandose
regular cantidad de polimorfonucleares en la capa mucosa,
submucosa y muscular apendicular, asi como edema de pared
y areas hemorragicas. (Ver figura 2a). Con respecto al segmen-
to ileal perforado, ésta presentaba erosién de mucosa en par-
ches que compromete toda la serosa con areas de hemorragia
y congestién vascular, ademés de microabscesos sin neuma-
tosis intestinal y necrosis tisular. (Ver figura 2b).

Discusién

En relacién con las causas, que expliquen la baja frecuencia de
esta patologia, podria deberse a cuatro factores propios del
neonato como: 1) Un apéndice en embudo sumado a una pos-
tura reclinada que lo protegen del bloqueo apendicular. 2) Una
alimentacién exclusiva con leche que impida formacién de

fecalitos y, 3) Infrecuencia de infecciones gastrointestinales y
de vias respiratorias como adenovirus que deriven en hiper-
plasia linfoide (3).

Cabe destacar que en reportes anteriores se hallé un 50 %
de casos asociados a prematuridad, con ello surgi6 la teoria de
tratarse de una forma limitada de enterocolitis necrotizante,
sin embargo, el patrén de la enfermedad ha cambiado con el
tiempo, afectando mds a neonatos a término frente a pretér-
minos (48 % vs. 37%), y con ello esta teoria pierde fuerza (4,5).

Dada su rareza y dificultad diagnéstica, muestra una alta
mortalidad estimada en 34 %. Por ello, es imperativo tratar de
asociar diversos signos clinicos a fin de confirmar su diagnés-
tico precozmente y asi menguar su mortalidad. Un estudio
compilé algunos casos reportados, hallando en el examen fisi-
co, los siguientes signos clinicos ordenados por frecuencia:
Distensién abdominal (89 %), vémitos (54 %), sensibilidad abdo-
minal (48 %), inquietud o letargia (36 %) y fiebre (31 %) como
los mas comunes, aunque siguen siendo inespecificos de la
enfermedad (5).

En cuanto a los exdmenes de laboratorio convencionales,
éstos tienen escasa utilidad, incluso al comparar su rendimien-
to diagnéstico con otros grupos etarios, comprendiendo a los
pacientes pediatricos. Por esta razén otros potenciales métodos
de ayuda diagnoéstica, como el estudio de biomarcadores basa-
dos en mediadores inflamatorios y metabolémica, sefialan un
biopatrén compuesto por nueve metabolitos y siete compues-
tos inflamatorios que distinguen, de manera significativa, a los
nifios con apendicitis de los que no la tienen (6). Dicho estudio
resultaria de suma importancia al ser replicado en neonatos,
dada su complejidad diagnéstica con las herramientas actua-
les.

En cuanto a los exdmenes imagenoldgicos, la ecografia pro-
porciona mayores datos frente a la radiografia, como presencia
de liquido intraabdominal, grosor de pared intestinal, y perfu-
sién de este; aunque, por otro lado, los criterios ecograficos
establecidos son para mayores de cinco afnos (7).

Conclusiones

En neonatos, el hallazgo de un abdomen agudo esta mas fre-
cuentemente asociado a enterocolitis necrotizante. Sin embar-
go, no se debe dejar de evaluar diagnésticos diferenciales,
sobre todo en neonatos que no son pretérmino o de muy bajo
peso al nacer; en este sentido frente a un abdomen agudo qui-
rirgico establecido, es importante que en la toma de decisio-
nes se plantee una laparotomia exploratoria, a fin de mejorar
la atencién tanto en oportunidad diagnéstica como terapéuti-
ca.

Conflicto de intereses

Los autores declaramos no tener conflicto de intereses.
Financiamiento

No se obtuvo financiamiento para esta revision.

Consentimiento informado



PEDIATR. 2021;54(1s):37-39

39

El presente manuscrito no contiene ninguna informacién per-
sonal que permita la identificacién del paciente.

REFERENCIAS

1. Stiefel D, Stallmach T, Sacher P. Acute appendicitis in neonates:
Complication or morbus sui generis? Pediatr Surg Int. 1998;14(1-
2):122-123.

2. Karaman A, CavuKoKlu YH, Karaman I, Cakmak O. Seven cases
of neonatal appendicitis with a review of the English language
literature of the last century. Pediatr Surg Int. 2003;19(11):707-
709.

Schorlemmer G R, Herbst C A Jr. Perforated neonatal apendicitis.
South Med J. 1983; 76(4):536-7.

Bax NMA, Pearse RG, Dommering N, Molenaar JC. Perforation
of the appendix in the neonatal period. J Pediatr Surg.
1980;15(2):200-202.

Raveenthiran V. Neonatal Appendicitis (Part 1): A Review of 52
cases with Abdominal Manifestation. ] Neonatal Surg. 2015;4(1)
4.

Shommu NS, Jenne CN, Blackwood J, et al. Metabolomic and
inflammatory mediator-based biomarker profiling as a
potential novel method to aid pediatric appendicitis
identification. PLoS One. 2018;13(3):1-13.

Si SY, Guo YY, Mu JF, Yan CY. The sonographic features of
neonatal appendicitis. Med (United States). 2017;96(45):10-12.

Figura 1. Perforacion tipo sacabocado en ileon distal (a 4 cm de la valvula ileo cecal), la que se encontraba aplastronada con
apéndice cecal flemonoso; ciego y epiplén con abundante fibrina alrededor.

Figura 2. Apéndice cecal. (a) Imagen en 10x, la flecha negra muestra el lumen apendicular, y en corchetes la capa muscular con
celularidad entre sus fibras musculares lisas. Asimismo, areas de hemorragia y edema de su pared. (b).Imagen en 40x, las flechas
negras muestran presencia de abundantes neutréfilos disecando las fibras musculares lisas.
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