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RESUMEN

Introduccion: la anomalia del tallo corporal fetal (ATCF) es un sindrome poco frecuente,
caracterizado por defecto anatomico en la pared del abdomen y salida al exterior de
las visceras de la cavidad abdominal. Asociado a cifoescoliosis, deformidades en las
extremidades y ausencia o acortamiento del cordén umbilical. El diagndstico prenatal
es por ultrasonografia y el definitivo por valoracion anatomopatoldgica.

Caso clinico: neonato de 29 semanas de edad gestacional, producto Unico, de
segundo embarazo de madre de 25 afios de edad. Se realizdé diagnostico de ATCF por
ultrasonografia del primer trimestre. Se recomendd la interrupciéon del embarazo, lo
cual se cumplié por cesarea al fin del segundo trimestre. Se obtuvo neonato vivo que
fallecio a los pocos minutos por prematurez extrema mas malformaciones congénitas
multiples. Se realizé autopsia clinica.

Conclusidn: la ATCF es un defecto congénito sin opciones de tratamiento exitoso. Es
importante la deteccidon temprana en el periodo prenatal por ecografia. La interrupcion
voluntaria del embarazo debe ser puesta en consideracion. Rev.cienc.biomed.
2014:5(1):134-138
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SUMMARY

Introduction: the body stalk anomaly is an unusual syndrome characterized by ana-
tomic defect in the wall of the abdomen and exit of the viscera of the abdominal cavity.
It is associated to kyphoscoliosis, deformities of the extremities and absence or short-
ening of the umbilical cord. The prenatal diagnosis is by ultrasonography and the final
diagnosis is by anatomopathological evaluation.
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Case report: newborn infant of 29 weeks of gestational age, product of
the second pregnancy of a 25 year-of-age mother. The diagnosis of BSA by
ultrasonography of the first trimester was carried out. The interruption of the
pregnancy was recommended, which was carried out by cesarean birth at the
final of the second trimester. An alive newborn was born and died in few minutes
due to extreme preterm birth and multiple congenital anomalies. Clinical autopsy
was carried out.

Conclusion: The BSA is a congenital anomaly without successful treatment
options. It is important the early detection in the prenatal period by
ultrasonography. The voluntary interruption of the pregnancy should be
considered. Rev.cienc.biomed. 2014:5(1):134-138
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INTRODUCCION

La anomalia del tallo corporal fetal (ATCF)
hace parte del complejo pared-cuerpo-
miembro, que incluye defecto de la pared
del abdomen. Los érganos intraabdominales
estan expuestos y contenidos en un saco. La
alteraciéon se asocia a deformidades de las
extremidades, columna vertebral y ausencia
o acortamiento del cordéon umbilical (1-3).
Es una entidad de aparicion esporadica y sin
alteraciones en el cariotipo.

Existen varias teorias acerca de la etiopa-
togénesis de la ATCF, destacandose la dis-
rupcion vascular y el mal desarrollo embrio-
nario, con defectos en los pliegues cefalico,
caudal y lateral (1,2). El diagndstico prenatal
se realiza por ecografia; sin embargo, para
el definitivo es necesario el estudio de anato-
mia patoldgica (3,4). El objetivo es presen-
tar el caso de un neonato con ATCF, revisar
las caracteristicas epidemioldgicas, diagnods-
ticas y terapéuticas.

CASO CLINICO

Neonato pretérmino de sexo indeterminado
y producto del segundo embarazo de madre
de 25 afios de edad. Gravida: 2. Partos: 2.
Abortos: 0. Cesarea: 1. A las 29 semanas
de edad gestacional se observd por ultraso-
nografia, la presencia de alteraciones rela-
cionadas con ATCF. Se describié feto Unico,
vivo, intrauterino, con diversas biometrias
relacionadas con 26 semanas de gestacion,
escoliosis dorsal severa, meningocele lum-
bosacro amplio y desviacion del eje cardiaco
a la derecha. También se sefalé la presencia
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de gran defecto en la pared abdominal an-
terior con protrusidon del contenido visceral,
distrofia vesical, pie equino bilateral y cordén
umbilical con longitud de cinco centimetros.

Entre los antecedentes maternos se encon-
tré: menarquia a los 11 afios, periodo in-
tergenésico dos afios y ciclos menstruales
regulares. Luego de la consejeria y las re-
comendaciones realizadas a la madre y a su
pareja sobre la patologia, solicitaron la in-
terrupcién voluntaria del embarazo. Se ade-
lantd el cumplimiento de la documentacion
exigida por la legislacion colombiana, para
realizar la interrupcién voluntaria del emba-
razo.

Se programd cesdrea iterativa, la cual fue
realizada sin mayores complicaciones, obte-
niendo un producto de sexo indeterminado,
con APGAR bajo, que fallecié a los pocos mi-
nutos. Por solicitud de los familiares fue lle-
vado al servicio de patologia quirdrgica para
la realizacion de autopsia clinica.

El examen anatomopatolégico reveld: peso
fetal: 1130 gramos, longitud coronal - céc-
cix: 25 centimetros (cm), longitud coronilla-
talén: 40 cm, circunferencia cefalica: 25 cm,
distancia cantal externa: 5 cm, distancia can-
tal interna: 2 cm, longitud del filtrum: 0.5 cm,
circunferencia toracica: 19 cm, circunferencia
abdominal: 26 cm, longitud de las manos 3
cm, longitud de los pies 3.5 cm. Cara normo
configurada con ligero edema palpebral, cana-
les auditivos externos y coanas permeables,
torax y extremidades superiores simétricas,
manos con dedos completos y ufias. Corddn
umbilical corto, con tres vasos y solucion de




continuidad en pared abdominal anterior con
protrusion del higado, intestinos, estémago y
bazo al exterior. Ano imperforado, deformidad
en genu varo, pie equino bilateral, escoliosis
dorsal severa y abundante vello, tanto facial
como dorsal (Figura N© 1 y N© 2).

Figura N°1.
Edema palpebral, protrusién de las visceras hacia el ex-
terior y deformidades en extremidades inferiores.

Figura N° 2.
Region posterior con presencia de escoliosis dorsal se-
vera y abundante vello en espalda.

La autopsia se complementd con la realiza-
cién de resonancia nuclear magnética, en la
cual se observo disrafismo espinal con médu-
la anclada, mielomeningocele y gastrosquisis.
Encéfalo normal, sin trastornos en la migra-
ciéon (Figura N© 3 y N° 4). Se sefialé como
causa de muerte: [A] Hipoxia fetal extrinseca,
secundaria a insuficiencia respiratoria, por in-
madurez pulmonar. [B] Malformaciones con-
génitas multiples. [C] ATCF.
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Figura N° 3.
Resonancia
Nuclear
Magnética. Corte
longitudinal.
Defecto de la
pared abdominal
anterior.

Figura N° 4.
Resonancia
Nuclear
Magnética. Corte
longitudinal.
Disrafismo
espinal, defectos
en la fusion del
tubo neural con
deformidades
meningeas y
vertebrales.

DISCUSION

La ATCF hace parte del complejo pared-cuer-
po-miembros, el cual es un término utilizado
para describir la presencia simultanea de de-
fectos congénitos que incluyen encefalocele,
paladar hendido, defectos de la pared abdo-
minal anterior, cifoescoliosis, deformidades
de las extremidades y ausencia o acorta-
miento del cordon umbilical, en algunas oca-
siones mono arterial (1-3). También se han
observado defectos diafragmaticos, atresia
intestinal, malformaciones genitourinarias,
anomalias de la pared toracica, pericardio,
corazén, pulmén e higado (3,5).

En la ATCF, debido al defecto de la pared ab-
dominal, los érganos viscerales del abdomen
estan expuestos, fuera de la cavidad y cu-
biertos por el amnios o adheridos a la pla-
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centa. Se presenta acortamiento del cordén
umbilical (1). Todos esos hallazgos que es-
tan descritos, fueron encontrados en el caso
presentado.

La ATCF es una patologia congénita severa e
invariablemente letal, con prevalencia de un
caso por cada 14.000 a 42.000 embarazos.
La incidencia estimada es de un evento por
cada 7.500 a 14.000 embarazos que cursan
entre las 10 a 14 semana de gestacién (1-
3,7,8), cifra que se explica por el uso mas
generalizado de la ecografia en el primer
trimestre (9). El caso presentado fue diag-
nosticado desde el final del primer trimestre,
lo cual concuerda con lo reportado por otros
autores (7,8).

La patologia no se acompana de alteracio-
nes cromosomicas (1,2,5). Aunque se han
reportado al menos dos casos en que se ob-
servd concomitancia con alteraciones gené-
ticas. Uno con disomia uniparental materna
del cromosoma 16 (6). Otro con mosaico de
la trisomia 2 de origen placentario (3).

Se ha sugerido asociacion de ATCF con la
edad materna, el consumo de cocaina, la
baja educacién materna y el embarazo no
planificado. También sugieren que en el 33%
existe la presencia de habito o consumo del
alcohol y tabaco (2,3). En la madre del neo-
nato, no se identificé la presencia de los fac-
tores de riesgo aqui sefialados.

La disrupcién vascular entre la cuarta y la
sexta semanas de gestacion es la teoria mas
aceptada para explicar la ATCF. Dicha disrup-
cion lleva al fracaso del cierre de la pared
ventral del cuerpo y persistencia de la cavi-
dad celdmica extraembrionaria. También se
ha descrito que la anomalia se puede deber
a plegamiento anormal del embrién, que lle-
va a un desarrollo inadecuado de la cavidad
amnidtica y del disco germinal, lo cual ex-
plica la presencia de cordéon umbilical mono
arterial. Entre las demas teorias propuestas,
se destacan la ruptura del amnios, la expo-
sicibn a elementos teratégenos y la com-
presion intrauterina (1,3,10). Russo y cola-
boradores (11), postularon que se pueden
identificar dos fenotipos claramente distin-
guibles como consecuencia de las dos prin-
cipales teorias que explican la patogénesis.

El primer fenotipo, debido a la interrupcion
vascular temprana, incluye defectos craneo-
faciales, bandas amnioticas y/o adherencias.
En el segundo, por el desarrollo anémalo en
el plegamiento embrionario, prevalecen las
anomalias urogenitales, atresia anal, adhe-
rencia abdominal a la placenta y persistencia
de la cavidad celdmica extraembrionaria. Las
anomalias urogenitales sugieren desarrollo
anormal mesodérmico.

Con la ecografia obstétrica se observa el de-
fecto de la pared anterior, la gastrosquisis, el
acortamiento del cordén umbilical o su au-
sencia, la implantacion del feto directamen-
te a la placenta y la cifoescoliosis. También
se puede observar aumento en la medicién
de la translucencia nucal, presencia de arte-
ria umbilical Unica y las deformidades en las
extremidades (1,3,12). En la ATCF se suele
encontrar elevacién de la alfafetoproteina en
el suero materno (3).

Se debe establecer diagnéstico diferencial
con: onfalocele, gastrosquisis, pentalogia
de Cantrell, extrofia vesical, sindrome de
la banda amnidtica, sindrome de Beckwith-
Wiedemann y el complejo OEIS [onfalocele,
extrofia de la cloaca, ano imperforado y de-
fectos de la columna] (12). La ATCF es facil
de distinguir de otros defectos de la pared
abdominal, teniendo en cuenta la posicidn
del defecto con relacién a la insercién del
cordon umbilical. En los oncefaloceles y en
la pentalogia de Cantrell, por lo general el
defecto ocurre en la linea media de la inser-
cion del cordén umbilical. En la gastrosquisis
el defecto es para umbilical del lado derecho.
Los grandes defectos a nivel lateral ocurren
en la ATCF o en el sindrome de la banda am-
nidtica. La extrofia vesical implica un defec-
to en la regién infraumbilical (2).

No existen intervenciones terapéuticas exi-
tosas disponibles para los fetos o neonatos
que padecen ATCF (2). Se ha sefalado que
se pueden presentar complicaciones en el
parto cuando la madre decide continuar con
el embarazo. Teniendo en cuenta que es una
anomalia letal y sus potenciales implicacio-
nes sobre la seguridad de la madre, la in-
terrupcion del embarazo es lo recomendado
cuando el diagnéstico esta plenamente esta-
blecido (2).




CONCLUSION

La ATCF es un defecto congénito letal, cuyo
diagndstico se debe realizar durante el con-
trol prenatal. No existe intervencion tera-
péutica exitosa y se debe recomendar la in-
terrupcién voluntaria del embarazo.
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