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RESUMEN

Introduccion: La atresia pilorica es una afeccion rara, que en el 40-50% de los casos se asocia a
otras anomalias, frecuentemente con la epidermolisis bullosa, asociacion conocida como sindrome
de Carmi.

Objetivo: Informar sobre la evolucion de una paciente tratada por atresia pilérica que tenia ademas
una epidermolisis bullosa.

Presentacion del caso: Recién nacida con antecedentes prenatales de polihidramnios, parto
eutocico a las 30,4 semanas, sepsis ovular materna, peso al nacer 1430 gramos; multiples lesiones
en piel, ampollosas y aplasia cutis en pierna izquierda. Se ventilo desde sala de partos, La paciente
no tolero la alimentacion enteral minima. Se realizo estudio radiografico y no se visualizo paso de
contraste al piloro. Se diagnosticé una atresia pilérica y se oper6 al cuarto dia de nacida. La
paciente tenia una atresia pildrica tipo 2: sustitucion del tejido pilérico por tejido fibroso. Se hizo

una gastroduodenostomia. En su evolucion se incrementaron por dia las lesiones en piel, y tuvo
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reapertura del ductus arterioso, trastornos hidroelectroliticos; y hemidinamicos que provocaron el
fallecimiento a los 14 dias de nacida.

Conclusiones: La atresia pildrica es una afeccion muy rara, que debe tenerse en cuenta en recién
nacidos con epidermolisis bullosa por la frecuente asociacion entre estas dos afecciones; ademas,
cuando existen antecedentes de polihidramnios y no tolerancia a la alimentacion enteral. Los
pacientes con la asociacion atresia pildrica y epidermolisis bullosa generalmente presentan una
evolucion desfavorable.
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ABSTRACT

Introduction: Pyloric atresia is a rare condition, which in 40-50% of cases is associated with other
anomalies, often with epidermolysis bullosa, an association known as Carmi syndrome.
Objective: To report on the evolution of a patient treated due to pyloric atresia who also had
epidermolysis bullosa.

Case presentation: Female newborn with prenatal history of polyhydramnios, eutocic delivery at
30.4 weeks, maternal ovular sepsis, birth weight 1430 grams, with multiple skin lesions, blisters
and aplasia cutis in the left leg. She was ventilated from the delivery room. The patient did not
tolerate minimal enteral feeding. A radiographic study was performed and no contrast passage to
the pylorus was visualized. Pyloric atresia was diagnosed and operated on the fourth day of birth.
The patient had pyloric atresia type 2: replacement of pyloric tissue by fibrous tissue. A
gastroduodenostomy was done. In its evolution, skin lesions increased per day and reopening of
the ductus arteriosus was performed, she had hydroelectrolyte disorders, and hemidynamic
disorders that caused death at 14 days of birth.

Conclusions: Pyloric atresia is a very rare condition, which should be taken into account in
newborns with epidermolysis bullosa due to the frequent association between these two conditions,
also when there is a history of polyhydramnios and no tolerance to enteral feeding. Patients with
pyloric atresia and epidermolysis bullosa usually have an unfavorable outcome.
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Introduccion

Las malformaciones congénitas del estbmago tienen poca frecuencia; dentro de ellas las mas
reportadas: las duplicidades gastricas, los islotes de pancreas ectdpico, los divierticulos gastricos
y la atresia pildrica.

La atresia pildrica es una afeccion rara, registrada por primera vez en 1749 por Calder. Esta
afeccion tiene una incidencia de 1 x 100 000 nacidos vivos y segln su clasificacion anatémica
puede ser: tipo 1, membrana pilérica, tipo 2, tejido pilérico remplazado por tejido sélido, y tipo 3,
atresia pildrica con discontinuidad gastro-duodenal. Ademas, esta malformacién se presenta de
forma aislada o asociada con otras anomalias en el 40-50 % de los casos, de ellas la mas frecuente
es la epidermolisis bullosa, enfermedad también poco frecuente que se presenta en 1 x 300 000
nacidos vivos.12% La epidermolisis bullosa abarca un grupo de trastornos hereditarios que
presentan una amplia variabilidad fenotipica debido a que la herencia de cada uno de ellos esta
ligada a la mutacion de diferentes genes que codifican diferentes proteinas de la unién
epidermodérmica. Se trata de una enfermedad de piel y mucosas que se caracteriza por fragilidad
cutanea leve a severa 'y ampollas o erosiones; luego de traumas minimos. Se conocen tres formas
clinicas, dependiendo del lugar donde aparezca la alteracién estructural y del nivel epidérmico:
epidermdlisis ampollosa simple, epidermdlisis ampollosa juntural; y epidermdlisis ampollosa
distrofica.® La asociacion entre atresia pilorica y epidermolisis bullosa se denomina sindrome de
Carmi.™ Swinburne y Kohler publicaron por primera vez esta asociacion en 1968, y en 1982,
Carmi describio 2 casos de aplasia cutis congénita, uno de ellos asociado con atresia pilérica. un
afio después aparecio en la literatura el sindrome de Carmi para designar la aparicién conjunta de

epidermdlisis ampollosa de la unidn con atresia gastrointestinal congénita, con mayor frecuencia

Esta obra estda bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/bync/4.0deed.es_ES




eCiMED

’ EDITORIAL GIENCIAS MEDICAS Revista Cubana de Pediatria. 2023;95:€4070

atresia pilorica y aplasia cutis congénita. Este sindrome por histopatologia se debe a ausencia de
la integrina a644 integrin y alteracion en la laminilla-322.6:9)
El proposito de esta presentacion fue informar sobre la evolucion de una paciente tratada por

atresia pildrica que tenia, ademas, una epidermolisis bullosa.

Presentacion del caso

Recién nacida con antecedentes prenatales de polihidramnios, infeccidn urinaria en el segundo
trimestre del embarazo. Con parto eutécico a las 30,4 semanas, sepsis ovular materna, peso al
nacer 1430 g, Apgar 7-8, que se ventil6 desde la sala de partos y se reportd de critica desde su
admision en sala de neonatologia. Presentd6 multiples lesiones en piel, ampollosas, en todo el

cuerpo, con aplasia cutis en pierna izquierda (fig. 1).

Fig. 1 - Aplasia cutis.

Se retir6 del ventilador a las 48 h y se comenz6 la alimentacion enteral minima, que no toleraba.
En la radiografia de abdomen simple y contrastado se aprecié ausencia de gas en el tracto
gastrointestinal con una cAmara géstrica dilatada y no paso de contraste al piloro.

Se interconsultd con cirugia y se plante6 una atresia pilorica (fig. 2).
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Fig. 2 - Radiografia de abdomen simple y contrastada.

La paciente estaba con estabilidad hemodinamica y se descartaron otras anomalias que pudiesen
estar asociadas. Defeco (lo que excluye otras malformaciones intestinales) y se decidi6 tratamiento
quirdrgico al cuarto dia de nacida con todas las medidas preoperatorias requeridas. En el acto
quirdrgico se constaté atresia pilérica tipo 2: sustitucion del tejido pilérico por tejido fibroso. Se

realizd una gastroduodenostomia (fig. 3).

Fig. 3 - Piloro sustituido por tejido fibroso.
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En su evolucion se incrementaron por dia las lesiones en piel, ya-sea de forma espontanea y
principalmente en areas de traumatismos (lugares de apoyo, herida quirargica, lugares de vendajes,
venipunturas). Tuvo reapertura del ductus arterioso, trastornos hidroelectroliticosy
hemidindmicos, que provocaron el fallecimiento a los 14 dias de nacida.

Discusion
La presencia de polihidramnios se encuentra en la atresia pilérica como en el caso presentado,
aungue no tuvo un diagndstico prenatal de esta afeccidn. Si se sospecha por ecografia prenatal que
el paciente tiene una atresia pildrica, estomago fetal distendido y ausencia de intestino dilatado
distalmente, debe estudiarse la posibilidad de que tenga asociada una epidermolisis bullosa. Se
detecta en estos casos el signo ecografico de “copos de nieve”, producto de las escamas de piel
fetal en el liquido amni6tico.®
La atresia pilorica, generalmente se presenta con vomitos biliosos después del nacimiento. La
paciente en este trabajo; tuvo el antecedente de prematuridad, bajo peso, necesidad de ventilacion
mecanica al nacer, ¥ ; presento ;una intolerancia a la alimentacion enteral minima, aumento del
contenido drenado por la sonda nasogastrica, con sospecha de atresia pil6rica al tercer dia de
nacida.®
Aunque este caso no tuvo otras malformaciones asociadas, en la literatura se publica las
asociaciones de atresia pilorica con otras anomalias como: atresia duodenal, atresias multiples de
colon, atresia esofagica, anomalias renales o ureterales. No tuvo otras malformaciones que pueden
acompafiar a la epidermolisis bullosa.*?
Esta paciente presentd una variedad anatémica tipo 2, que aparece en 34% de los casos; el tipo 1
es el mas frecuente (membrana pilérica) en el 57 % y la menos frecuente el tipo 3 (atresia pildrica
con discontinuidad gastro-duodenal)- en 9 % de los casos.??
La epidermolisis bullosa se clasifica en cuatro grandes grupos. De acuerdo con el lugar dentro de
la dermis de formacion de la ampolla, puede ser: simple, de la union, distréfica y el sindrome de

Kindler. Esta enfermedad, segun la distribucion de las lesiones, se clasifica en: localizada o
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generalizada y por la identificacion de la proteina afectada mediante inmunoflorescencia. La
paciente en estudio tenia una epidermolisis bullosa de la unién (junction) y dentro de ella, la
variedad de asociacion con atresia pilorica y generalizada.®

La atresia pilorica, cuando se asocia con otras anomalias, tiene una alta mortalidad, y cuando
presenta un sindrome de Carmi, 0 sea, se asocia con epidermolisis bullosa, la mortalidad es mucho
mayor, sobre todo por la presencia de manifestaciones sistémicas de desbalances
hidroelectroliticos, septicemia, malnutricion y morbilidades respiratorias. Por todo esto resulta
controversial la indicacion quirtrgica en estos casos.*>")

En ausencia de epidermolisis bullosa y de otras anomalias asociadas, la atresia de piloro representa
una malformacion corregible quirGrgicamente y con un buen prondstico.®

El asesoramiento genético es fundamental para familias con atresia pildrica con epidermolisis
bullosa como el caso presentado. Los padres son portadores; se trata de un trastorno autosémico
recesivo; y existe una probabilidad de cada cuatro embarazos de presentar la enfermedad.®

Se concluye que la atresia pilorica es una afeccion muy rara, que debe tenerse en cuenta en recién
nacidos con epidermolisis bullosa por la frecuente asociacion entre estas dos afecciones; ademas,
cuando existen antecedentes de polihidramnios y no tolerancia a la alimentacion enteral. Los
pacientes con la asociacion atresia pilorica y epidermolisis bullosa generalmente tienen una

evolucion desfavorable.
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