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RESUMEN

La gastrosquisis es un defecto congénito de la pared abdo-
minal clasicamente descrito en la region paraumbilical dere-
cha. La incidencia a nivel mundial es de 1 a 2 por cada 10,000
recién nacidos vivos; sin embargo, en los Ultimos afios ha
incrementado su incidencia en algunos paises como México.
La gastrosquisis izquierda es un defecto raro, del cual s6lo
se han reportado 17 casos a nivel mundial. Se presenta el
primer caso mexicano y se revisa la literatura. Discusion: La
etiologia de la gastrosquisis izquierda es desconocida; algu-
nas teorias han sido propuestas para explicar por qué el de-
fecto ocurre de manera mas frecuente del lado derecho y la
teoria mas aceptada es la de un defecto de tipo disruptivo
vascular. La gastrosquisis izquierda se observa con mayor
frecuencia en el sexo femenino y se ha observado asociada
con diferentes anomalias extraintestinales, lo que sugiere que
se trata de un defecto de tipo malformativo, embriol6gica-
mente distinto a la gastrosquisis derecha.

Palabras clave: Defecto de pared abdominal, gastrosqui-
sis, gastrosquisis izquierda.

INTRODUCCION

La gastrosquisis es un defecto de pared abdomi-
nal, clasicamente descrito en la regiéon paraumbili-
cal derecha, generalmente pequeno (menor a 4 cm),
a través del cual pueden protruir asas intestinales,
higado y otros érganos abdominales. Tiene una in-
cidencia de 1 a 2 por cada 10,000 recién nacidos vi-
vos; sin embargo, en los Gltimos anos ha habido un
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incremento en algunos paises como México, en don-
de la incidencia es de 5.1 por cada 10,000 recién na-
cidos vivos.!?2 La causa de este incremento se desco-
noce. La relacién de varones y mujeres es de 1.0 a
1.4. Se considera un defecto generalmente aislado,
asociado a otras anomalias en sélo 10 a 20% de los
casos. La mayoria de las alteraciones asociadas son
gastrointestinales y las aneuploidias cromosémicas
relacionadas son inusuales.? El diagnéstico prena-
tal puede establecerse desde la semana 12 de gesta-
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ci6n por ultrasonido. La tasa de deteccion es de 78%
en el primer trimestre y de casi 100% en el segundo
trimestre. Existe una elevacion de alfafetoproteina
que puede detectarse en el tamiz bioquimico de se-
gundo trimestre.*

Se considera un evento disruptivo y se han pro-
puesto varias teorias para explicar el mecanismo fi-
siopatolégico del defecto, como la involucién anor-
mal de la vena umbilical derecha y la falla en la in-
corporacién del saco vitelino y de las estructuras
asociadas al tallo corporal.?® Actualmente, ninguna
de estas teorias ha sido aceptada, ya que no se ha
corroborado en modelos animales.

Se han reportado casos familiares, lo que sugiere
que pudiese existir un componente genético para esta
entidad. Si bien la patogénesis es atin desconocida,
existen factores de riesgo claramente asociados,
como el tabaco, la cocaina, farmacos vasoactivos,
analgésicos, alcohol y radiacion; sin embargo, la aso-
ciacién mas consistente es con edad materna joven
(menor de 20 anos), asi como un indice de masa cor-
poral bajo, dieta materna insuficiente y estrato so-
cioeconémico bajo.>3

A diferencia de la gastrosquisis cléasica, la gastros-
quisis izquierda es una entidad rara y s6lo se han
reportado 17 casos a nivel mundial.? La etiologia de
este tipo de gastrosquisis es igualmente desconoci-
day se describe que los pacientes tienen anomalias
distintas a las encontradas en la gastrosquisis dere-
cha, ya que se asocia més a defectos extraintestina-
les y se ha encontrado predominantemente en mu-
jeres.?

CAso cLiNIcO

Paciente femenina, con madre de 20 y padre de
21 anos de edad, sanos, sin antecedente de toxico-
manias ni consumo de sustancias vasoactivas, en
control prenatal en el Instituto Nacional de Perina-
tologia desde la semana 27.6 con un total de cinco
consultas. Se realiz6 diagndstico prenatal de gastros-
quisis por ultrasonido de segundo nivel, a las 31.2
semanas de gestacion, el cual reportd: fetometria
acorde con fecha de dltima menstruacién y con ul-
trasonidos previos, defecto paraumbilical derecho de
1.57 cm con protrusién de asas intestinales dilata-
das con un diametro mayor a 2.17 cm, genitales fe-
meninos, liquido amniético normal. La madre inicié
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con fiebre, sangrado transvaginal y actividad uteri-
na, por lo que se interrumpié el embarazo por via
abdominal, obteniendo un recién nacido femenino
pretérmino hipotréfico de 31.5 semanas de gesta-
cién por fecha de tltima menstruacién y por Ballard
33.5 semanas, con peso 1,625 g (percentila 50), talla
41.5 cm (percentila 50), perimetro cefalico 29.3 cm
(percentila 50), Apgar 8/8 a 1 y 5 minutos. A la ex-
ploracion fisica por parte de neonatologia se descri-
bié una recién nacida con craneo normocéfalo con
fontanela anterior de 1 cm x 1 ¢cm, fontanela poste-
rior cerrada, apertura ocular esponténea, coanas
permeables con aleteo nasal discreto, labios y pala-
dar integros, permeabilidad esoféagica, térax con
adecuada entrada y salida de aire, tiraje intercostal
discreto, ruidos cardiacos ritmicos de buen tono e
intensidad. Defecto de pared abdominal paraumbi-
lical izquierdo de 1 cm de diametro con salida de
asas intestinales color oscuro, necréticas y borde
hepatico no palpable. Extremidades integras y si-
métricas con pulsos y llenado capilar adecuados.
Genitales femeninos. Neurolégicamente integra.

Fue intervenida quirtrgicamente el segundo dia
de vida con los siguientes hallazgos quirdrgicos: de-
fecto paraumbilical izquierdo tipo gastrosquisis, a
través del cual se observé la herniaciéon del mesen-
terio adherido a asas necroticas de intestino medio
(Figura 1).

Dentro de la cavidad abdominal se apreciaron asas
de intestino delgado volvulado, no necrético, atre-
sia de yeyuno tipo 3 A, localizado a 27 cm del angulo
de Treitz, con los Gltimos 7 cm hemorrégicos y dila-
tados; no se apreci6 valvula ileocecal. Se observé cabo

Figura 1. Imagen de defecto paraumbilical izquierdo con protru-
sion de asas intestinales, previo al abordaje quirdrgico.
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intestinal a nivel de colon transverso hipoplasico en
la porcién distal. Se realizé devolvulacién y anasto-
mosis intestino-yeyuno-célica terminal oblicua con
reseccion intestinal amplia, con un remanente in-
testinal de 20 cm.

Posterior al evento quirargico, se llevé a cabo la
revisién por genética en donde se apreci6, ademas
de lo previamente referido, frente amplia, fisuras
palpebrales ligeramente oblicuas hacia arriba con
epicanto interno, puente nasal ancho y plano con
narinas antevertidas, asi como labios integros. Pa-
bellones auriculares bien implantados y conforma-
dos con leve rotacion posterior. Abdomen con heri-
da quirtrgica reciente paraumbilical izquierda.

La paciente present6 sindrome de intestino corto
y sindrome colestasico secundario. Requirié ventila-
cién mecénica por un dia debido a atelectasia basal
izquierda. Cursé con sepsis por Klebsiella pneumo-
niae tratada con antibiéticos. Ha tenido manejo con
nutriciéon parenteral y acido desoxicélico. La evolu-
cion ha sido lenta e insidiosa y de acuerdo a la tole-
rancia de la via oral se establecera su pronéstico.

Como parte del abordaje se realiz6 ecocardiogra-
ma, el cual mostré persistencia del conducto arte-
rioso, cariotipo en sangre periférica 46, XX normal
y ultrasonido renal y transfontanelar normal.

Discusion

La gastrosquisis es uno de los defectos mas fre-
cuentes de la pared abdominal, clasicamente locali-
zado en la region paraumbilical derecha. En este
reporte se presenta el caso de una paciente mexica-
na recién nacida con gastrosquisis izquierda.

En los Gltimos anos se ha reportado un incremen-
to en la incidencia de gastrosquisis en México, segin
reportes del Registro y Vigilancia Epidemioldgica de
Malformaciones Congénitas Externas (RYVEMCE),
la incidencia en el periodo comprendido entre 1986 y
1990 era de 1.49 por 10,000 recién nacidos, en com-
paracion con el periodo entre 2001 y 2005, en el cual
la incidencia reportada fue de 5.33 por cada 10,000
recién nacidos vivos.® En el Instituto Nacional de
Perinatologia, Isidro Espinosa de los Reyes, en el pe-
riodo comprendido entre enero de 1998 y diciembre
de 2008, hubo 115,786 recién nacidos vivos (datos
obtenidos del Departamento de Estadistica del Insti-
tuto Nacional de Perinatologia), de los cuales 152
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tuvieron el diagnostico de gastrosquisis, lo que generé
una incidencia de 13 por cada 10,000 recién nacidos
vivos (datos no publicados, Servicio de Cirugia Pedia-
trica del Instituto Nacional de Perinatologia) que es
mayor incluso a lo reportado por el RYVEMCE.® No
se conocen los factores que han ocasionado este in-
cremento; sin embargo, se ha postulado que el au-
mento en la ingesta de sustancias vasoactivas en
mujeres jévenes pudiera ser un factor de riesgo.?

Este es el primer caso de un paciente con gas-
trosquisis izquierda en nuestro pais y como se men-
cion6 previamente, s6lo existen 17 casos reporta-
dos a nivel mundial (Cuadro I). De los 18 casos que
se presentan en el cuadro I, 14 son femeninos, lo
cual puede sugerir predominio de esta patologia en
este género; sin embargo, es necesario estudiar a
un mayor numero de pacientes. La edad gestacio-
nal al nacimiento es variable, por lo que no pode-
mos establecer que el defecto sea un factor causal
de parto pretérmino.

La paciente presenté conducto arterioso con re-
percusién hemodindmica, el cual puede ser conside-
rado como una anomalia asociada, como se consigné
en el caso 8 del cuadro I. Esto seria consistente con
los reportes en los que se observa una asociaciéon
mayor a defectos extraintestinales asociados a gas-
trosquisis izquierda, a diferencia de lo encontrado
en gastrosquisis derecha;® sin embargo, es dificil
establecer si se trata de una anomalia asociada o de
una alteracién funcional transitoria relacionada a
la prematurez, ya que en los otros dos casos repor-
tados con cardiopatia congénita se describen defec-
tos septales. Las anomalias asociadas reportadas en
la literatura son diversas. Orpen y colaboradores’
reportaron a una paciente con multiples defectos que
pudieran sugerir alteraciones en linea media, mien-
tras que Wang y Sharsgard® reportan un paciente
con situs inversus, lo que podria apoyar la teoria de
una alteracion en la posicion del tallo corporal o saco
vitelino; sin embargo, no se ha observado un patrén
consistente de defectos asociados.?

Junto con el caso indice, serian tres los que re-
portan alteraciones cardiacas, seguidas por dos ca-
sos que presentaron malformaciones reno-uretera-
les;? no obstante, ello se descarté en esta paciente,
lo que las convertiria en las malformaciones més
frecuentes, por lo que se sugiere realizar ecocardio-
grama y ultrasonido renal en todos los pacientes con
esta anomalia.
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Cuadro I. Resumen de casos reportados con gastrosquisis izquierda.

Peso al
Edad nacimiento
Caso  Referencia gestacional (gramos) Género Anomalias asociadas

1 Blair y Marshall® - - M Ninguna

2 Hirthler y Golthorn3 27 900 F Enfermedad de membrana hialina

3 Hirthler y Golthorn3" Término 3,800 M Ninguna

4 Tothy Kimura®'! 35 1,540 F Ninguna

5 Thepcharoennirund®!! 37 1,700 F Ninguna

6 Thepcharoennirund®’ 40 2,450 F Ninguna

7 Ashburn et al® 37 2,800 F Ninguna

8 Orpen et al’ Término 2,750 F Pseudoextrofia, CIA", PCA”,

reflujo vesico-ureteral

9  Wangy Skarsgard® - - - Situs inversus
10 Yoshioka et al'" 38 2,604 F Ninguna
11 Yoshioka et al’’ 34 1,700 F Ninguna
12 Gow et al 313 39 2,815 F Ninguna
13 Prasun et al® 24 (6bito) = M Displasia renal multiquistica
14 Suver® 34 3,100 F Agenesia de cuerpo calloso,

displasia optica, panhipopituitarismo,
atresia intestinal

15 Suver® 35 2,200 F Malformacion arteriovenosa cerebral
16 Suver® 34 2,200 F CIA", estenosis de la valvula pulmonar
17 Pankaj et al° 24 = M Displasia renal multiquistica y oligohidramnios
18 Hernandez-Gomez et al 31 1,625 F PCA”

* Comunicacion interauricular
" Persistencia del conducto arterioso

En este caso, el diagnéstico se realizé prenatal-
mente; sin embargo se habia establecido que el de-
fecto se encontraba del lado derecho. En sélo tres de
los reportes previos se menciona que se realizé un
diagnéstico prenatal certero;3 en dos de los casos no
se hizo el diagnédstico? y en uno se diagnosticé dis-
plasia renal multiquistica,® pero no el defecto de
pared abdominal. En ninguno de los casos se repor-
tan niveles de alfafetoproteina en suero materno.

Establecer el prondstico en pacientes con gastros-
quisis izquierda es dificil debido a la gran variabili-
dad clinica observada en los distintos casos y en el
caso actual el pronéstico estd determinado por la
resolucién de sindrome de intestino corto que ha
condicionado su térpida evolucién.

A pesar de que la etiologia es desconocida, inclu-
so para un defecto tan frecuente como la gastros-
quisis derecha, algunas de las teorias parecen expli-
car la razon por la cual el defecto se encuentra de
manera predominante en ese lado.? Feldkamp y co-
laboradores,!? apoyados en la teoria que sustenta
que la gastrosquisis es el resultado de la falta de
cierre de los pliegues, infieren que el defecto del lado
derecho es mas frecuente por la localizacién del ta-
llo vitelino y su conexi6n con el saco vitelino, y pro-
ponen que si el tallo vitelino se encuentra de mane-
ra anémala del lado izquierdo, el defecto abdominal
se encontrar4 en esta localizacién.?!1 Sin embargo,
Yoshioka!!l propone una regresioén de la vena umbi-
lical izquierda.
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Para gastrosquisis izquierda no se han establecido
factores de riesgo; en este reporte inicamente encon-
tramos como factor de riesgo edad materna joven. Ac-
tualmente no existe ningin estudio molecular que se
pueda realizar, ya que como se ha visto, el sustento
genético ain no estd bien estudiado, incluso para el
defecto del lado derecho en el que se han descrito poli-
morfismos en 32 genes involucrados en angiogénesis,
integridad vascular, inflamacion, cicatrizacién, sopor-
te dérmico y epidérmico, los cuales se han encontrado
en estado heterocigoto; ICAM 1 gli298arg (OR= 1.7,
95% CI =1.0-3.2), NOS3 glu298arg (OR =1.9; 95% CI
=1.1-3.4), NPPA 2238T > C (OR = 1.9;95% CI = 1.2-
3.7) y ADD1 gli460trp (OR = 1.5; 95% CI = 0.8-2.0).
Existen algunas variantes génicas en estado homoci-
goto, en las que el riesgo es mayor, como NPPAy ADD1
y otras en las que existe una fuerte interaccién con el
tabaquismo como NOS3, NPPA e ICAM1.%14

Se piensa que la gastrosquisis izquierda, al tener
un predominio en mujeres y estar asociada de mane-
ra mas frecuente a malformaciones extraintestinales
pudiera tratarse de un defecto diferente a la gastros-
quisis derecha y con bases genéticas, hormonales y
embriolégicamente distintas, por lo que estariamos
incluso ante una entidad nueva por estudiar.
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