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RESUMEN

En el presente trabajo se exponen los antecedentes prenatales, perinatales y
posnatales de un lactante de 6 meses de edad, del sexo masculino, con
clorhidrorrea congénita, asi como el cuadro clinico, diagndstico y tratamiento
utilizado. Un elemento significativo lo constituyd la expulsién anal de abundante
liguido no meconial desde las primeras horas de nacido, asi como alcalosis
metabdlica grave y la presencia de desnutricion rapidamente progresiva. En los
examenes complementarios se constatd hipocloremia de un 50 % con respecto a
las cifras de referencia y un pH sanguineo mayor de 7,50. El diagnédstico
confirmatorio se obtuvo al comprobar concentraciones de cloro en heces fecales
superiores a las de la suma de sodio y potasio. Se proponen indicadores
diagnodsticos prenatales entre los que tienen gran valor la consanguinidad, el
polihidramnios y los resultados del ultrasonido en el tercer trimestre del embarazo.
El diagnodstico precoz permitié establecer el tratamiento y evitoé el frecuente
desenlace fatal. Es el primer caso de esta enfermedad que se informa en el pais.
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ABSTRACT

In present paper are showed the prenatal, perinatal and postnatal backgrounds
from a male breast-fed baby aged 6 months presenting with congenital chlorhydria,
as well as the clinical picture, diagnosis and treatment applied. A significant
element was the anal expulsion of non-meconium abundant fluid from the first
hours of born, as well as a severe metabolic alkalosis and the presence of a quickly
progressive malnutrition. In complementary examinations was confirmed a 50%
hypochloremia regarding the reference figures and a blood pH over 7,50.
Confirmatory diagnosis was achieved verifying the chlorine concentrations in feces
higher to that of the sum of sodium and potassium. Prenatal diagnostic indicators
are proposed those with higher value including the consanguinity, polyhydramnios
and the US results during the third trimester of pregnancy. Early diagnosis allowed
us to establish the treatment and to prevent a fatal outcome. This is the firs case of
this entity reported in our country.
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INTRODUCCION

La clorhidrorrea congénita (CHC) fue descrita por primera vez en 1945 por Gambler
y Darrow,' ! y es una enfermedad rara, autosémica recesiva, causada por
mutaciones en el cromosoma 7, de comienzo prenatal, caracterizada por la
presencia de diarrea secretoria con alto contenido de cloro. Es secundaria a la
ausencia o disminucion del intercambio activo de cloro y bicarbonato a nivel del
ileon terminal y colon. Esto produce una importante pérdida de cloro, sodio y
potasio en la materia fecal, con alcalosis hipoclorémica e hipopotasemia.'® Ante la
sospecha clinica se debe realizar la determinacién,de cloro en la materia fecal, y su
alta concentracion es el criterio diagndstico final. Esta habitualmente excede los 90
mmol/L, con una media de 150 mmol/L. Luego de los 3 meses de edad, los valores
por lo general superaran las sumas de las concentraciones de sodio y potasio
fecales, cuyos valores medios suelen ser de 60 y 45 mmol/L, respectivamente.

En los casos de deshidratacion grave y diarrea cronica, con deplecién de
electrolitos, el valor del cloro puede llegar a ser tan bajo como 40 mmol/L. Una vez
corregida la deshidratacion y alcanzado el equilibrio hidroelectrolitico, suele exceder
los 90 mmol/L.”!! La ausencia de cloruria es la regla. La muestra de materia fecal
se debe obtener con un catéter rectal blando, para evitar la contaminacién con
orina.

La determinacion del cloro en la materia fecal es la clave del diagndstico: se
observa una alta concentracién. El tratamiento se basa en el reemplazo de las
pérdidas fecales de cloro, sodio y agua, lo cual no evita la diarrea pero si sus
consecuencias secundarias,’! ademas de la utilizacién de medicamentos que
disminuyan la secrecidn gastrica de cloro. El prondstico depende del diagndstico



temprano, asi como de una adecuada sustitucién de electrolitos perdidos.!™ El
propdsito de este trabajo fue presentar un caso de CHC, por tratarse de una causa
no frecuente de diarrea acuosa congénita, de diagndstico sencillo, que requiere un
alto indice de sospecha, y ademas, establecer pautas para su detecciéon temprana,
inclusive antes del nacimiento.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente del sexo masculino, blanco, nacido a las 36 semanas de gestacion
mediante parto distdcico (cesarea por preeclampsia materna), peso de 2000 g y
antecedentes de consanguinidad en los padres (primos hermanos), quien fue
valorado por los especialistas del servicio de gastroenterologia a los18 dias de
nacido.

Antecedentes patoldgicos prenatales: polihidramnios y hallazgo ultrasonografico de
exceso de liquido intestinal en el feto, con sospecha de malformacion congénita
digestiva (se descartd horas después de nacido al comprobarse buen transito
intestinal).

Antecedentes patoldgicos perinatales: expulsion de liquido anal no meconial en las
primeras horas del nacimiento, antes del comienzo de la via oral, lo cual se
mantuvo durante varias semanas.

Antecedentes patoldgicos posnatales: deshidratacion, desnutricion grave y
progresiva; evidentes signos carenciales en la piel y mucosas (figura 1), alcalosis
recidivante; en ocasiones con pH por encima de 7,60 y durante una
descompensacion llegé a 7,81; cloro en sangre disminuido en un 50 %; glicemia de
3,3 mmol/L.

Figura 1. El paciente a las tres semanas de edad: notese la
combinacion de deshidratacion y signos carenciales.



El examen de rayos X ofrecid los elementos siguientes: térax normal, catéter
umbilical bien ubicado, sonda nasogastrica en estdmago y dilatacién de asas
intestinales.

Estudio del liquido intestinal: algunos leucocitos; algunos hematies; Pandy positivo
dos cruces.

El paciente siguié expulsando liquido anal de aspecto no meconial, luego de una
semana de edad. Con el tratamiento el nifio se recuperd y al hacer este informe
tenia 6 meses de edad y se mantenia con buen estado general.

DISCUSION

La CHC, a pesar de ser una entidad muy rara, presenta manifestaciones muy tipicas
y estd entre las causas de diarrea grave del recién nacido, por lo que una vez que
se ha descartado la inmadurez o déficit enzimatico de disacaridasas, hay que
sospecharla.

Con los resultados de los exdmenes complementarios mencionados en la
presentacidn, mas la determinacién de electrolitos en heces fecales y con el analisis
clinico del caso, nos propusimos hacer un diagnodstico de certeza de acuerdo con los
criterios mundialmente aceptados (figura 2).
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Figura 2. Electrolitos en heces fecales del paciente.

En las series revisadas,’'*!? el diagndstico se ha realizado habitualmente luego de

los 6 meses del nacimiento y basado en estudios radioldgicos, asi como en la
frecuente alcalosis recidivante. Se sugiere, luego de estudiar este caso, un
diagndstico de sospecha prenatal, dado por la presencia de liquido intestinal
excesivo en el feto (ecografia), mas polihidramnios -reportado en la mayoria de las
series revisadas-*%112 y consanguinidad.



Nuestra propuesta diagndstica esta basada en el hallazgo de liquido intestinal
excesivo en el feto durante el tercer trimestre del embarazo. Este hecho constituyd
un elemento bastante constante en los diferentes examenes realizados. Ademas, el
surgimiento de equipos de sonografia de mayor resolucion posibilita este hallazgo.
La imagen reportada es similar a la esperada en casos de estenosis congénita del
intestino, donde lo predominante es la acumulacién de liquido en algunos
segmentos, mas que la visualizacidn del sitio exacto de estenosis.

Por tanto, en todo feto que presente un ultrasonido con las caracteristicas descritas
y que a estas se le sumen el polihidramnios o la consanguinidad (uno o ambos
elementos), hay que tener en cuenta la CHC. En la propuesta de sospecha prenatal,
le asignamos un mayor valor al hallazgo de liquido intraluminal, porque el
polihidramnios es mucho mas frecuente en la practica obstétrica, ya sea asociado o
no a otras entidades, por lo que su presencia solitaria es inespecifica, y no asi en
combinacidn con los elementos mencionados.

Como tercer indicador de sospecha sefialamos la consanguinidad debido a que si es
un trastorno autosémico recesivo, el problema tiene mayor probabilidad de
expresarse cuando los progenitores portadores o enfermos estan emparentados, a
no ser que se trate de una mutacién en el caso que se estudia. Al tratarse de una
entidad sumamente rara y siguiendo los principios de la probabilidad, se infiere que
no son abundantes las mutaciones en casos recientes, pues entonces habria mayor
incidencia en la poblacidn en general. De esta forma se expresa el valor que tiene
la consanguinidad como sospecha diagndstica, mayor que en otros trastornos de
igual patrén hereditario pero mas frecuentes en la practica médica (figura 3).
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Figura 3. Hallazgos prenatales presentes en la CHC.

Existe un ultimo elemento humoral de gran importancia y que es sefalado por la
mayor parte de la literatura consultada.'>*!! Se trata de la hipocloremia, que en
nuestro paciente llegd a ser de un 50 % en relacidn con las cifras normales de
referencia. Si bien este indicador no es viable para la sospecha prenatal ni para el
diagnostico definitivo, si tiene valor posnatal inmediato. Igual valor tiene la
alcalosis metabdlica, que estuvo presente desde los primeros dias de vida pero que
se malinterpretd en un momento determinado como alcalosis respiratoria.
Inclusive, el ritmo respiratorio caracteristico de este evento no se debe asociar con
la respiracion propia de algunos neonatos o recién nacidos inmaduros. Iniciamos el



tratamiento antes de la confirmacidn diagndstica pues los medicamentos utilizados
son bastante inocuos y han conseguido resultados terapéuticos espectaculares.

El diagndstico precoz (a las 3 semanas de nacido) permitié formular una solucién
rehidratante electrolitica de acuerdo con las necesidades especificas de esta
enfermedad, que vinculado con la terapia con inhibidores de la bomba de protones
gue se encargan de reducir el cloro gastrico (principal fuente de este electrolito en
el organismo), revertio el desfavorable estado del paciente y evitd el frecuente
desenlace fatal. El prondstico antes de imponer tratamiento era incierto pues, con
solo 3 semanas de nacido, el neonato presentaba desnutricion extrema,
deshidratacién, necesidad de alimentacion parenteral, flebitis, riesgo inminente de
muerte, entre otras complicaciones, y signos carenciales en piel y mucosas.
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