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Prenatal ultrasound diagnosis of omphalocele
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RESUMEN

El onfalocele es un defecto de la pared abdominal a nivel de la linea media
caracterizado por la herniacién de contenido abdominal y recubierto por peritoneo y
amnios. El objetivo de esta comunicacion es presentar un caso de onfalocele con
edad gestacional de 23 sem y su diagnostico prenatal por ultrasonografia. Mediante
diagndstico ecografico en una pesquisa realizada a una paciente de 40 afos de
edad en el segundo trimestre (edad gestacional de 23 semanas), mostré a nivel de
la pared anterior fetal imagen ecogénica que protruye a través de la pared
abdominal y a continuacioén se localiza el cordon umbilical. Se observé estémago
desplazado y pérdida de la anatomia normal de la circunferencia abdominal. Se
realizé asesoramiento genético en el Centro Municipal de Genética de Manzanillo.
Anatomopatolégicamente el feto presentd cuello corto y ancho, orejas de
implantacion baja, defecto del cierre del conducto onfalomesentérico, saco herniario
ocupado por el I6bulo cuadrado del higado y lecho vesicular, corazon con base
ancha que muestra a la diseccion cava-cava, ausencia de tabique interventricular,
estenosis de la valvula pulmonar y dilatacién supravalvular de la arteria pulmonar,
defecto amplio del tabique intraventicular y aorta cabalgada, lo que habla a favor
de una cardiopatia troncoconal del tipo trilogia de Fallop, méas el onfalocele. El
diagnodstico prenatal por ultrasonografia es un método eficaz y fiable para el
diagndstico prenatal de onfalocele.

Palabras clave: onfalocele, defectos de la pared abdominal, Exénfalos,
Ultrasonografia prenatal.
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ABSTRACT

Omphalocele is an abdominal wall defect at the midline characterized by herniation
of abdominal contents and covered by peritoneum and amnion. The aim of this
paper is to present a case of omphalocele with gestational age of 23 weeks and
prenatal diagnosis by ultrasonography. Using ultrasound diagnosis in a patient
pesquiza made 40 years of age in the second trimester (gestational age 23 weeks)
showed a level of the anterior fetal echogenic image that sticks through the
abdominal wall and then locate the cord umbilical. Stomach is seen displaced and
loss of normal anatomy of the abdominal circumference. Genetic counseling was
conducted at the Municipal Center for Genetics of Manzanillo.
Anatomopatolagicamente the fetus presented short and wide neck, low-set ears,
defect omphalomesenteric of ductal closure, hernia sac occupied by the caudate
lobe of the liver and gallbladder bed, wide base heart dissection showing cava-cava
absence of interventricular septum was observed pulmonary valve stenosis most
dilation of supravalvular pulmonary artery, large defect and aorta intraventricular
septum ride, which speaks in favor of a heart rate troncoconal fallop trilogy over
the omphalocele. Prenatal diagnosis by ultrasonography is an efficient and reliable
method for prenatal diagnosis of omphalocele.

Keywords: omphalocele, abdominal wall defects, exomphalos, prenatal
ultrasonography.

INTRODUCCION

El onfalocele es un defecto de la pared abdominal a nivel de la linea media
caracterizado por la herniacién de contenido abdominal y recubierto por peritoneo y
amnios. Su diagndstico se realiza a partir de las 12 sem, y se requiere un
seguimiento ecografico peridédico y estudio anatémico detallado dada su asociacion,
en ocasiones, a otras malformaciones.?

La incidencia del onfalocele es aproximadamente de 1-3 por 1 000 nacidos vivos;
es mas frecuente en el sexo masculino (relacion 3:1). Se puede asociar a otras
anomalias en un 50-70 % de los casos, en 40-60 % de estos se presentan
anomalias cromosdmicas, probabilidad que aumenta si existe oligopamnios o
polihidramnios. La frecuencia de aneuploidia es de 16 % cuando existe tejido
hepatico y asas intestinales dentro del saco.?

La ecografia obstétrica es un proceder habitual durante el embarazo. Los objetivos
mas importantes de esta practica son: diagnosticar la edad gestacional, identificar
la cantidad de embriones/fetos que se estan gestando, constatar su presencia
intrauterina y la actividad cardiaca, detectar la presencia de malformaciones
congénitas e identificar marcadores de anomalias del desarrollo.®

Se le concede a Ambrose Paré el privilegio de la primera descripcion de esta
afeccion en la primera mitad del siglo xiv, y el término onfalocele fue acufiado por
Benson en 1949.
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El objetivo del trabajo es presentar un caso de onfalocele en una mujer con edad
gestacional de 23 sem y su diagndstico prenatal por ultrasonografia.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 40 afos, del municipio Niquero en la provincia Granma, con
antecedente de 5 gestaciones, 2 partos, 2 abortos provocados (G5 P2 A2),
evaluada como de alto riesgo genético, con una edad gestacional de 23 sem al
diagnodstico. El ultrasonido del ler. trimestre no se realizé por haber sido captada
en su gestacion tardiamente.

La paciente tiene electroforesis de hemoglobina AA y el resultado del alfa feto
proteina realizada a las 18 sem fue de 2,76 (elevado), por lo que se evalla en el
segundo nivel de atencion de genética debido a su edad y ese resultado anormal.

El ultrasonido de pesquisa realizado en el 2do. trimestre (23 sem) mostré a nivel de
la pared anterior fetal una imagen ecogénica que protruye a través de la pared
abdominal y a continuacién se localiza el cordon umbilical por lo que se infiere que
parte del higado esta fuera de la pared abdominal. Se observa el estbmago
desplazado y pérdida de la anatomia normal de la circunferencia abdominal (Fig. 1).

Se realiz6 asesoramiento genético en el Centro Municipal de Genética de
Manzanillo, se explic6 a ambos miembros de la pareja las caracteristicas y los
riesgos del onfalocele con la viscera hepética en su interior y la posibilidad de
existir una cardiopatia compleja asociada, debido al compromiso vascular y la
presencia en el corazdn de asimetria de cavidades y desplazamiento del mismo
debido a la salida del higado a través de la hernia; ante estas explicaciones
cientificas, los padres decidieron interrumpir el embarazo.

La paciente fue remitida al hospital "Fé del Valle Ramos™ de Manzanillo, donde se
realizé la interrupciéon del embarazo por el método farmacolégico, expulsé un feto
masculino, de 890 g de peso para 25 sem (Fig. 2).

Al habito externo el departamento de anatomia patoldgica informa: presencia de
cuello corto y ancho, orejas de implantacion baja, defecto del cierre del conducto
onfalomesentérico, saco herniario ocupado por el I6bulo cuadrado del higado y
lecho vesicular, corazén con base ancha que muestra a la diseccién cava-cava
ausencia de tabique interventricular, se observé estenosis de la valvula pulmonar
mas dilatacion de la arteria pulmonar supravalvular, defecto amplio del tabique
intraventicular y aorta cabalgada, lo que habla a favor de una cardiopatia
troncoconal del tipo trilogia de Fallop mas el onfalocele (Fig. 3).
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= Cordan umbilical = DOnfalocele
= Pared abdominal

Fig. 1. Imagen ecografica de feto con onfalocele
alas 23 sem.

—p= O falocele. —= Cordon umbilical.

Fig. 2. Imagen de feto con onfalocele a las 24 sem.
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~#= Higado herniado B Aorta ~e Arteriapulmonar dilatada
Corazon rotado hacia la izquierda vy abajo

Fig. 3. Contenido del onfalocele v de |la cavidad toracica.

DISCUSION

El onfalocele se localiza en la porcion central de la pared abdominal, su tamafio
puede variar desde una simple hernia umbilical hasta grandes defectos que pueden
afectar incluso a la cara anterior de térax y pelvis. Cuando el defecto es grande, la
cavidad abdominal suele ser demasiado pequefia para albergar las visceras.* Se
considera un onfalocele grande, cuando el defecto es mayor de 5 cm de diametro.>
7 El caso presentado se corresponde con un onfalocele grande ya que midié 7 cm de
didmetro.

Los resultados imaginoldgicos y anatomopatoldgicos encontrados corroboran los
encontrados por otros autores que indican que esta afeccion es el resultado de un
defecto en la linea media de la pared anterior del abdomen fetal, en la base del
cordén umbilical .28

Se ha descrito que durante la 6ta. sem del desarrollo embrionario los intestinos
crecen rapidamente y migran a través del anillo al cordén umbilical. Alrededor de la
10 ma. sem los intestinos retornan al abdomen, rotando 270° en sentido contrario a
las manecillas del reloj para alcanzar su posicién en la cavidad abdominal, por lo
tanto el onfalocele es el resultado del fallo de las visceras para retornar
completamente al abdomen.

El saco que contiene las visceras estara formado internamente por el peritoneo y en
su parte externa por la gelatina de Wharton y el amnios.?® En el caso descrito ya
han ocurrido todos estos eventos, en un feto con 25 sem, verificandose tanto en las
imagenes del ultrasonido como en los hallazgos de anatomia patoldgica.

El contenido del saco herniario en el caso investigado fue el I6bulo cuadrado del
higado, lo que sugiere que el mecanismo de su formacién estuvo asociado a un fallo
primitivo del cierre de la pared anterior del abdomen, ya que el higado no se halla
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nunca fuera de la cavidad abdominal durante el desarrollo embrionario, hipotesis
sugerida por varios autores®?-° los cuales ademas dan significado fisiopatologico a
la presencia de tejido hepatico o no dentro del saco.

Cuando el onfalocele forma parte de un sindrome genético o cromosémico el riesgo
estard dado por el sindrome del cual forma parte, se ha reportado un riesgo de
recurrencia familiar ligado al cromosoma X.22° En el caso descrito aparecen
evidencias de un posible sindrome genético no identificado, como son las orejas de
implantacion baja y cuello ancho. Se han sefialado como posibles anomalias
asociadas en el 50 al 80 % de los casos las malformaciones cardiacas (CIV,
transposicion de grandes vasos y ectopia cordis) entre otras esqueléticas,
gastrointestinales, genitourinarias y del sistema nervioso central y también del tipo
cromosdémica como la trisomia 18 en un 43 %, la 13 y la 21.2

La etiologia del onfalocele, como ocurre en la mayoria de las anomalias congénitas,
es desconocida. Se postulan factores como exposicion a agentes teratdgenos como
los recaptadores de serotonina en las primeras semanas de gestacion, deficiencias
nutricionales y predisposicion genética posiblemente vinculada a defectos
enzimaticos maternos, edad materna mayor de 30 afios y raza negra.®'° De estos
factores de riesgo se identificaron en la paciente, la raza negra, la edad (40 afios) y
un resultado elevado del alfa feto proteina.

El diagndstico prenatal por ultrasonografia es un método eficaz y fiable para el
diagnodstico prenatal de onfalocele.
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