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HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA: EXPERIENCIA EN EL INSTITUTO

NACIONAL DE PERINATOLOGIA

INTRODUCCION

La Hernia Diafragmatica Congénita (HDC) es la protrusion de las visceras
abdominales en el torax fetal, que resulta de un defecto congénito en el diafragma
fetal, es un defecto simple que puede ser debido a una falla del canal
pleuroperitoneal en el cierre a las 9-10 semanas de gestacion resultando en
hipoplasia de los pulmones del feto.

El diafragma es un septo muscular que divide la cavidad abdominal de Ia
toracica y esta completamente formado al final de la semana 8 de gestacion,
consiste de un segmento aponeurdtico o central y un muscular o periférico. Esta
formado por la fusion del septum transverso que origina el tendén central del
diafragma; del mesenterio dorsal esofagico que contribuye a la porcion media del
organo; las membranas pleuroperitoneales que cierran la cavidad pleuroperitoneal
y de la pared corporal que permite la insercion del musculo en las costillas y el
esternon. El diafragma normal permite el paso de érganos, vasos y nervios de la
cavidad toracica a la cavidad abdominal. Esto es logrado por tres principales
orificios que permiten el paso de la aorta, el eséfago y de la vena cava inferior.

Los mecanismos responsables para el origen de la HDC son desconocidos.
Las dos principales hipotesis son (1) fusion retardada del cierre del diafragma y (2)
un defecto diafragmatico primario. El intestino normalmente regresa a la cavidad
abdominal entre la semana 10 y 12 de la gestacion, tiempo en el cual la formacion

del diafragma deberia estar completa. El cierre retardado de la comunicacion entre



el abdomen y el torax, permitiria paso de parte del contenido abdominal al térax y
las visceras abdominales no permitirian el cierre completo del diafragma. Una
hipotesis alternativa sugiere que el defecto primario ocurre en la formacion del
diafragma y esto crea la condicién para una subsecuente migracion de los érganos
abdominales a la cavidad toracica. Dos observaciones apoyan la primera
hipotesis: (1) En algunos casos, los érganos que estaban firmemente colocados
en el abdomen en la vida fetal tardia, como el pancreas puede ser encontrado en
el torax. Esto implica una migracion precoz de los érganos abdominales a la
cavidad toracica. (2) La discrepancia entre el tamaiio del defecto y las
dimensiones de los organos herniados también sugieren una migracion temprana
de la viscera y secundariamente cierre parcial del defecto."?

La clasificacion de la HDC se realiza de acuerdo a la localizacion del
defecto diafragmatico; el defecto posterolateral o Hernia de Bochdaleck es el mas
comun en aproximadamente 96% de los casos, con 84% de lado izquierdo, 13%
de lado derecho y 2% bilateral (4), ocurriendo a través de la comunicacion
primitiva del canal pleuroperitoneal o foramen de Bochdaleck, una explicacion para
esta predominancia es que el canal pleuroperitoneal derecho cierra antes que el
izquierdo. El defecto paraesternal anteromedial o Hernia de Morgagni localizada
en la porcién anterior del diafragma entre el origen costal y esternal del masculo
(foramen de Morgagni) y ocurre en Unicamente 2-5% de los casos de HDC (5) y
los defectos del septum transverso que ocurren por un defecto del tendédn central.
Y la hernia hiatal que ocurre a través de un orificio esofagico grande.” 4

La incidencia de la HDC varia entre 1:2,000 a 1:5,000 nacidos vivos.”” En

el reporte de Sebire y cols. se muestra una asociacion entre translucencia nucal y
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HDC en donde 40% de los fetos afectados tienen incrementada la translucencia
nucal a las 10-14 semanas de gestacion y puede ser un marcador de compresion
intratoracica relacionada a hipoplasia pulmonar,a Se han obtenido diferentes datos
en cuanto a la distribucion del defecto por géneros, en tres estudios poblacionales
hubo distribucion igual en uno y otro sexos, pero otros estudios demostraron una
proporcion significativamente mayor en varones que en mujeres. La mortalidad
neonatal en Estados Unidos de Ameérica en 1994 fue de 5.0 por 1000 recién
nacidos vivos.®

Se ha corroborado la presencia de alteraciones estructurales coexistentes
en 40-50% de los casos de HDC. Las de genitales y rifiones son mas frecuentes
en los niflos aunque las ninas tienen mas defectos del sistema nervioso central,
corazén, vias gastrointestinales e higado. La distribucion de las otras
anormalidades en caso esporadicos de HDC, segun algunos estudios es:
anomalias del SNC, 56 a 75%, anomalias cardiovasculares, 15 a 25% y de vias
genitourinarias, 5 a 10%. La frecuencia de malformaciones coexistentes es mas
alta en los mortinatos (92%) que en los lactantes vivos (23.6%).°

En modelos animales, la exposicion a diferentes sustancias, segun algunos
estudios, induce la aparicion de HDC. Para inducirla en embriones de especies
diferentes de han utilizado difenilos polibromados, talidomida, Nitrofen, quinina y
fenmetrazina. Se ha mencionado también la ingestion de Talidomida y Quinina
como causa posible de defectos diafragmaticos en humanos. Se ha demostrado
que una dieta con deficiencia de Vitamina A, causa HDC en diversas cepas de
ratas y se ha encontrado en estos modelos que la administracion de vitamina A

atenua la hipoplasia pulmonar en HDC interfiriendo con determinantes tempranos
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en desarrollo insuficiente del pulmén.'® Se desconoce la causa o causas de la
HDC. Se han descrito factores teratdgenos pero no se ha identificado la mutacion
de un solo gen que pudiera explicar esta grave anomalia congénita. El fondo
genético de los tipos familiares es variable. La evaluacion clinica de
anormalidades coexistentes junto con la coincidencia cada vez mayor de los
genes que participan en el desarrollo pulmonar, en especial los que guian el
crecimiento del mesénquima, tendran enorme trascendencia para ampliar los
conocimientos y la causa de esta anomalia.’

El diagnéstico prenatal de HDC por medio de ultrasonografia se
describi6 antes de 1980. Al mejorar la resolucion de las imagenes
ultrasonogréficas, se ha diagnosticado con frecuencia cada vez mayor en etapas
mas tempranas de la gestacion. El pronostico de estos fetos es malo, situacion
que ha hecho que surja la exigencia creciente de contar junto al diagnostico con
indicadores pronosticos para la vida y la funcion. El hecho que se pueda hacer en
etapa prenatal un pronostico permitiria el consejo de la familia sobre bases
cientificas y el andlisis de las opciones terapéuticas disponibles. Para el
diagnéstico se utilizan diversos procedimientos que incluyen la tomografia
computarizada, la resonancia magnetica, la fetoscopia y la amniografia, pero la
ultrasonografia, por su costo y caracter no invasor, se ha vuelto el mejor método
en imagen fetal. Hoy dia la mayor parte de los fetos con HDC se identifican por
estudio ultrasonografico.? Las caracteristicas que sefialan esta anomalia en un
feto son la visualizacion de drganos abdominales en la cavidad toracica. La
visualizacion de movimientos peristalticos intestinales a nivel del corte de cuatro

camaras del corazon es diagnostico. Estos datos permiten identificar a casi todos



los fetos con HDC antes de la semana 25 de gestacion. El diagnostico de HDC
derecha puede tener dificultada, debido a la ecogenicidad similar del higado y el
pulmon 12

Multiples estudios han evaluado predictores pronosticos de fetos con HDC.
Los fetos con HDC estan en riesgo de muerte anteparto o muerte neonatal. La
presencia de anomalias asociadas son responsables del la mayoria de las
muertes fetales y estan presentes en el 90 % de los casos.’ El polihidramnios ha
sido identificado como un predictor de pobre pronostico.'’ La presencia de
polihidramnios se encontré que estaba asociada con pobre pronéstico, en un
estudio donde tnicamente 11% de los fetos sobrevivio comparado con 55% sin
polihidramnios. Otros estudios no encuentran relacion alguna, al igual que la edad
gestacional al momento del diagnostico que también ha sido relacionada con el
pron(’)stico.'2 La asociacion con Hidrops fetal es raro, pero cuando se presenta es
fatal y parece estar asociado a la presencia de higado intratoracico, lesiones de
lado derecho y cuando hay anomalias asociadas. En caso de anomalias
intratoracicas, usualmente es causado por obstruccion del retorno venoso al
corazén llevando a presion venosa sistémica elevada.™ La posicion del estomago
es un importante indicador de sobrevida porque los fetos con el estomago por
debajo del diafragma tienen mas del 90% de sobrevida. La herniacion del higado
en el torax tiene un indice de sobrevida de aproximadamente del 56%, mientras
que los fetos que no tienen herniacion del higado tienen una tasa de sobrevida de
aproximadamente 100%.'" En particular tres factores son los asociados a mal
pronostico (1) Diagnéstico antes de las 25 semanas de gestacion, (2)higado

intratoracico y (3) y tamafo pequefio del pulmoén contralateral.® El ultrasonido



muestra la cantidad de tejido pulmonar como una forma de predecir prondstico
usando el radio del area pulmonar/circunferencia cefalica, esta medicién ha
probado ser un buen predictor de pronéstico fetal, independientemente de la edad
gestacional al momento de la medicién.™ La combinacién de higado intratoracico,
un radio del area pulmonar/circunferencia cefalica < 1 y 28 semanas o menos de
gestacion predicen menos del 10% de de probabilidades de sobrevida y
descendiendo a 0% si el radio del area pulmonar/circunferencia cefélica es < 0.8.
La resonancia magnética puede asegurar mas facil y seguramente el diagnéstico
de HDC y diferenciar esta de otras masas toracicas, ademas puede determinar la
posicion del higado por arriba o por debajo del diafragma y visualizar los pulmones
derecho e izquierdo. Porque la posicion del higado es un predictor pronéstico, la
determinacion precisa de la posicion de este puede afectar la asesoria acerca del
pronostico, posible intervencion in utero y determinacion de las condiciones del
nacimiento.'" '®

En las ultimas dos décadas esfuerzos pioneros se han desplegados al
rescate del crecimiento pulmonar en los fetos severamente afectados con HDC.'™®
El grupo de Harrison en San Francisco inicialmente se enfocd en la reparacion
neonatal abierta del defecto diafragmatico, pero esto se abandond por sus
dificultades técnicas, y las consecuencias traducidas en problemas para el
mantenimiento de la uteroinhibicion y un alto indice de parto pretermino. Un
hallazgo que sentaria las bases para la actual terapia de la HDC fue que fetos con
atresia laringea tenian un incremento importante en el crecimiento pulmonar, esto
promovio el concepto de que al ocluir la traquea en los fetos con HDC se

provocaria un aumento en el crecimiento pulmonar. El mecanismo se explicaria al



bloquear el regreso del liquido pulmonar y estimula el crecimiento de los pulmones
hipoplasicos. Se han desarrollado y probado en modelos animales, una variedad
de vias para la oclusion temporal y reversible de la traquea fetal. Harrison estudio
tanto dispositivos oclusivos internos como pinzas externas, en un caso, un tapon
de espuma interno actué bien experimentalmente y logré un buen resultado, pero
causd traqueomalacia suficiente para que el nifio requiriera una protesis
prolongada del segmento traqueal afectado. Se continuaron explorando de modo
experimental nuevos materiales y otros métodos de obstruccion temporal de la
traquea fetal, incluyendo dispositivos que puedan permitir que este pueda
suprimirse o funcionar de manera no invasiva a fin de modular el crecimiento
pulmonar.'” El clip externo tiene probada eficacia, pero la colocacion requiere de
una dificultosa diseccién en el cuello con potencial lesion a los nervios laringeos
recurrentes y a la lraq:.:ea.13

Flake y cols.” en Filadelfia también estudio la colocaciéon de clip via
histerotomia y diseccién abierta del cuello fetal a las 25-28 semanas de gestacion,
que ha sido usada como un tratamiento experimental en un grupo de fetos
humanos con HDC, en los que se estimd que tenian un riesgo de mortalidad de
por lo menos 90%. El procedimiento era ofrecido a fetos que tenian evidencia de
herniacion significativa del higado en el torax, con un radio de area pulmonar y
circunferencia cefélica <1. El parto fue predominantemente a las 29-33 semanas
de gestacion y se realizo cesarea con el tratamiento intraparto ex utero, cuyas
siglas en ingles es EXIT. De los 15 fetos tratados 5 sobrevivieron con una
significativa morbilidad en el seguimiento entre dos y 4 afios. Los 5 sobrevivientes

tenian retraso en el desarrollo motor y neurologico y uno tuvo parélisis cerebral, 4
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desarrollaron a largo plazo transtornos para la alimentacion y 2 presentaron
episodios repetidos de Neumonia.

En Europa la oclusion traqueal fetoscopica con sus siglas en ingles FETO
continia siendo explorada. La aplicacion clinica de FETO fue precedida por
estudios en animales para el desarrollo de la técnica y la demostracion de que la
colocaciéon de un balén puede ser insertado endoscopicamente, que no causa
dafio traqueal y que puede ser también removido prenatalmente por endoscopia.
Deprest y cols.”’ reportaron el desarrollo de una oclusion traqueal fetoscopica
reversible y minimamente invasiva llevada a cabo en 21 fetos con HDC severa,
donde los criterios para realizarlo eran, embarazo unico con feto con HDC severa,
cromosomica y anatémicamente normales, necesariamente con higado
intratoracico y un radio area pulmonar/circunferencia cefélica a las 26-28 semanas
<1. Una importante complicacion fue la ruptura de membranas en 11 casos con
subsecuente parto pretérmino, pero en conclusion los fetos con HDC severa, sin
anomalias asociadas pueden tener opcién a este manejo, el cual es minimamente
invasivo y puede mejorar la sobrevida post natal.

Avances en ventilacion y cuidado intensivo neonatal han mejorado en forma
importante los resultados en recién nacidos con HDC. La introduccién de adjuntos
ventilatorios como ventilacién oscilatoria de alta frecuencia, oxido nitrico inhalado y
oxigenacion por membrana extracorpérea (ECMO) han sido apoyados por varios
repor‘les.21 Sin embargo estas intervenciones no mostraron beneficios de
sobrevida verdaderos para HDC en ensayos aleatorizados. El oxido nitrico
inhalado ha sido sujeto de una revision de la base Cochrane en infantes de

término o cerca del término con falla respiratoria. Este reporte concluyd que el
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oxido nitrico puede ser utilizado en los infantes con hipertension pulmonar vy falla
respiratoria, sin embargo los beneficios no han sido vistos en pacientes con

HCD.'®

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La Hernia Diafragmatica congénita, es una de las patologias que se
diagnostica prenatalmente en el servicio de Medicina Materno Fetal del Instituto
Nacional de Perinatologia. Y teniendo en cuenta que dependiendo de las
caracteristicas al momento del diagnéstico y al nacimiento, estos pueden
presentar muerte fetal o muerte neonatal temprana o algunas oftras
complicaciones asociadas. Hasta el momento no se cuenta con un estudio que
nos proporcione las caracteristicas que han mostrado estos casos y como se han
comportado tanto prenatal como post natalmente y es por esto que nos interesa
conocer cual es el comportamiento que dicha patologia ha mostrado dentro de la
Institucion. Estos resultados permitiran en tiempo posterior se proponga
posteriormente métodos terapéuticos prenatales para modificar la evolucion y el
pronostico de estos casos y con esto conseguir que al momento del nacimiento

cuenten con mejores oportunidades terapéuticas y mejores indices de sobrevida.



JUSTIFICACION

El Instituto Nacional de Perinatologia es una Institucion de atencion de
tercer nivel, para madres con embarazo de alto riesgo materno y fetal, como
resultado de esto, cada vez mas fetos con defectos son diagnosticados. La Hernia
Diafragmatica Congénita es uno de ellos y es también una de las causas
importantes de morbimortalidad fetal y neonatal.

El tener un diagnostico situacional del comportamiento de esta patologia
fetal en todas sus etapas de diagndstico, clasificacion y prondstico nos permitiran
darle el primer paso para implementar las opciones de terapéutica fetal para esta

patologia.

OBJETIVO GENERAL
e Conocer las caracteristicas y el comportamiento clinico de los casos de

Hernia Diafragmatica Congénita en el Instituto Nacional de Perinatologia

OBJETIVOS ESPECIFICOS
1. Determinar el nimero de casos de HDC diagnosticados en el INPer.
2. Conocer el promedio de edad y la paridad de las mujeres embarazadas que
tienen fetos diagnosticados con HDC.
3. Conocer la edad gestacional al momento de realizar el diagnéstico de HDC.
4. Determinar la localizacién mas frecuente de la HDC.
5. Determinar la presencia y tipo de anomalias asociadas en fetos con HDC.
6. Determinar el niumero de casos de fetos con HDC en los que se utilizd

inductores de maduracion pulmonar.



7. Determinar la via de nacimiento de los fetos diagnosticados con HDC.

8. Conocer la edad gestacional de los fetos con HDC al momento del
nacimiento.

9. Determinar el peso de los recién nacidos con HDC.

10. Determinar el sexo de los recién nacidos diagnosticados con HDC.

11. Determinar la cantidad de recién nacidos con HDC que fueron intervenidos
quirargicamente y el momento después del nacimiento en el que se realizd
la cirugia.

12. Determinar cuales fueron las complicaciones asociadas en Recién nacidos
con HDC.

13. Conocer la mortalidad de los recién nacidos con HDC.

14.Crear un formato de seguimiento para los casos futuros que tengan

diagnastico de HDC. (Hoja de Anexo)

DISENO DEL ESTUDIO

Serie de casos

UNIDADES DE OBSERVACION

Expedientes de todos los recién nacidos y maternos con diagnostico de
HDC del Instituto Nacional de Perinatologia que fueron detectados prenatalmente

o al nacimiento.

MUESTREO

No probabilistico, de casos consecutivos.



CALCULO DEL TAMANO DE LA MUESTRA
En vista de tratarse de una serie de casos, no se calcula tamafo de la
muestra, ya que se tomara el total de los expedientes de los casos de recién

nacidos con HDC.

CRITERIOS DE SELECCION
Criterios de inclusion:
» Expedientes de madres y de los recién nacidos con diagndstico de Hernia
Diafragmatica congenita del INPer.

¢ Que el embarazo se haya resuelto dentro de la Institucion.

MATERIAL Y METODO

e Se realizo un estudio descriptivo de todos los recién nacidos con hernia
diafragmatica congénita que fueron atendidos en el Instituto Nacional de
Perinatologia entre el 01 de Abril de 1996 y el 26 de Marzo del 2005, un
periodo comprendido de 9 afios.

o Se utilizé como fuente de informacion los expedientes clinicos de cada uno
de estos recién nacidos con diagnostico de Hernia Diafragmatica congénita,
ademas para ver antecedentes maternos y caracteristicas gestacionales, se
utilizaron los expedientes maternos, que fueron extraidos de la base de
datos del departamento de Estadistica y después se solicitaron los mismos

al departamento de Archivo clinico y archivo muerto.



¢ Posteriormente se revisé6 cada uno de estos expedientes recabando los
datos correspondientes establecidos en la hoja de recoleccion de datos
(Hoja de Anexo) que incluyen todas las caracteristicas demograficas
maternas, desde edad, paridad, antecedentes, ingesta de algun toxico,
semanas de gestacion al momento del diagnostico, el total de fetos
diagnosticados, y de estos la edad gestacional del diagnostico, la via de
nacimiento, sexo, peso, anomalias asociadas, cuantos fueron intervenidos
quirdrgicamente y en que momento después del nacimiento,
complicaciones post operatorias y el numero de muertes neonatales que
ocurrieron en el grupo.

e En una hoja electronica de calculo de Excel se ingresaron los datos
completos para ser analizados, de acuerdo a las caracteristicas

demograficas, de diagnéstico, tratamiento y evolucion.

ANALISIS ESTADISTICO
Se realizo estadistica descriptiva para cada una de las variables de la

poblacion.

ASPECTOS ETICOS

Por tratarse de un estudio donde se utilizé Gnicamente la revision del

expediente clinico, el riesgo es menor que el minimo.
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RESULTADOS

En el Instituto Nacional de Perinatologia, en la ciudad de México, durante
un periodo de 9 afios, comprendido desde el 01-Abril de 1996 al 26 de Marzo del
2005, se diagnosticaron un total de 29 casos de Hernia Diafragmatica congénita.

Dentro de algunas de las caracteristicas maternas de los casos en los que
se diagnosticé HDC, encontramos lo siguiente; la edad media y la desviacion
estandar fue de 27 +/- 7 afios, teniendo un discreto predominio en las primigestas
(51.7 %). La escolaridad que predomind en este grupo de madres fue la
preparatoria y secundaria, en un 48.3 % y 31% respectivamente y mas de la mitad
eran casadas (55.2%). Se encontrd que 8 pacientes tenian el antecedente de
toxicomania antes del embarazo, incluso 3 de ellas que eran fumadoras siguieron
consumiendo en el transcurso del embarazo. También llama la atencion que 4
(13.7%) de estos embarazos no fue logrado espontaneamente, uno fue logrado
por medio de inseminacion artificial y 3 mediante inductores de la ovulacion.
Ademas ninguna de estas mujeres tenia historia de ingesta de acido félico antes
del embarazo y solamente una lo ingirié durante el embarazo. 3 (10.4%) pacientes
tenian el antecedente de Epilepsia, aunque ninguna de ellas estaba tomando
medicamento antiepiléptico durante el embarazo. 9 (31%) pacientes presentaron
complicaciones durante el embarazo, una con Preeclampsia, 2 con Diabetes
gestacional y las 5 restantes con trabajo de parto pretérmino. Unicamente se

administré inductores de maduracion pulmonar a 10 de los casos. Tabla 1.



Tabla 1. Caracteristicas de madres con hijos con HDC.

Caracteristicas Maternas

N=29

Edad Materna (Media - DE)

27 +/-7 anos

Paridad

Primigestas 15 (51.7%)

Multigestas 14 (48.3%)

Ingesta de Acido Folico

Pregestacional 0

Gestacional 1 (3.4%)

Método de logro de embarazo actual

Espontaneo 25 (86.2%)

Inductores de la Ovulacién 3 (10.3%)

Inseminacion Artificial 1 (3.5%)

Toxicomania Pregestacional 8 (27.5%)

Tabaquismo 5 (17.2%)

Alcoholismo 3 (10.3%)

Toxicomania Gestacional

Tabaquismo 3 (10.3%)

Patologia Materna Pregestacional 9 (31%)

Epilepsia 3 (10.3%)

Obesidad 2 (6.8%)

Antecedente de Esterilidad 2 (6.8%)
Hipotiroidismo 1 (3.5%)

Transtorno bipolar 1 (3.5%)

Amenaza de parto pretérmino 5(17.2%)
Diabetes Gestacional 2 (6.8%)
Preeclampsia 1 (3.5%)

Complicacion durante el embarazo
8 (27.5%)

DE Desviacion estandar

Para el analisis de los resultados neonatales, se excluyeron dos casos, ya
que el embarazo en estos casos no fue resuelto dentro de la Instituciéon y fueron
dados de baja. De los 27 casos incluidos, en 17(63%) se realizo diagnostico
prenatal y 10(37%) post natalmente. De estos 10 Ultimos, la causa por la que no
tenian diagnostico prenatal fue porque a 7 no se les envié a realizar ultrasonido de
Il nivel, a los 3 restantes, la patologia estructural y la condicidon agregada

(Onfalocele gigante, oligohidramnios leve) no permitié la identificacion del defecto.



La edad gestacional promedio de diagnostico de los 17 casos en los
cuales se realizd diagnéstico prenatal fue de 28+/-4 semanas y en el 82% de
estos la localizacion mas frecuente fue la izquierda. En 7 casos (41%) se
encontraron anomalias asociadas, de las cuales 3(18%) eran genitourinarias,
2(12%) cardiacas, 1 (6%) con secuencia de Amnold Chiari y otro (6%) con
cromosomopatia, especificamente trisomia 13. En el 41% de los casos se
presentd polihidramnios. En cuanto a los érganos involucrados, en 9 (53%) de los
casos era estomago y asas intestinales y (nicamente en 2 (12%) estomago, en 6
no se consigné. Dentro del grupo se encontré un Obito a las 36 semanas de

gestacién con Polihidramnios severo agregado. Tabla 2



Tabla 2. Caracteristicas de casos con HDC diagnosticados prenatalmente.

No. Diagnéstico Localizacion Organos Involucrados Cariotipo Anomalias Tx | Complicaciones MNT
de (SDG) Prenatal Postnatal Prenatal Postnatal Asociadas Qx
caso
1 28* Izquierda | lzquierda N.C Bazo Prenatal Ninguna No | Hipoplasia Si
Estomago, Pancreas m Normal pulmonar
2 34.4* Izquierda | N.C Estomago, N.C No Ninguna No | Neumotorax Si
asade D Acidosis
Metabdlica
3 31* N.C Izquierda N.C Estémago, bazo, asa de ID = No Ninguna No | Obito (36SDG) Obito
4 34 .4 Izquierda | N.C Estomago N.C No Secuencia No | Hipoplasia Si
Arnold Chiari pulmonar
5 304 Izquierda | lzquierda Estomago, Estébmago, Bazo, Prenatal Insuficiencia No | Neumotérax Si
asas de ID Colon transverso m Normal Tricuspidea bilateral
6 30.2 N.C lzquierda N.C Bazo, Estomago, Lébulo hepatico izquierdo m Postnatal | Cromosomopatia | No | Hipertension Si
T 43** pulmonar
persistente
7 352 |zquierda | lzquierda Estéomago, Colén derecho, transverso, asas ID, estomago, | No Ninguna Si | Hipoalbuminemia | No
asas de ID rifidn izquierdo Derrame pleural
8 23.2 Izquierda | lzquierda Estomago, Estomago, asas de ID, bazo Postnatal | Ninguna Si | LRA,C.ID, No
[ asas de ID Normal Convulsiones
[ 9 25.2 lzquierda | lzquierda Estomago, Estomago, asas de ID No Ninguna Si | Hipoplasia No
asas de ID pulmonar
10 30 N.C Retroesternal | N.C Lobulo hepatico izquierdo Postnatal | Hidrocele Si | Hipoplasia No
Normal pulmonar
11 24 Izquierda | N.C N.C N.C No Ninguna No | Hipoplasia e Si
Hipertension
Pulmonar
12 266 Izquierda | Bilateral N.C Estomago, asas de ID y grueso, bazo, I6bulo No Hidrocele Si | Convulsiones No
izquierdo hepatico bilateral
13 27 Izquierda | lzquierda Estomago, Colén completo, ID, Bazo, Estomago, Prenatal Agenesia renal Si | Derrame pleural No
asas de ID Péancreas Normal izquierda izquierdo
14 25% Izquierda | lzquierda Estomago, Colon, ID, Bazo, Estomago No Ninguna Si | Hipertension Si
asas de ID pulmonar (2 dias
persistente, IRA postquirtrgico)
15 20.1* lzquierda | Izquierda Estomago, Asas ID, Colén, Bazo No Criptorquidia Si | Hipertension No
i asas de ID bilateral pulmonar
persistente, IRA
16 28.8* ¢ Izquierda | Agenesia de Estomago, Asas ID, Colon, Bazo Postnatal | Ninguna Si | Hipertension Si
| diafragma asas de ID Normal pulmonar (12 dias
[ derecho persistente, IRA | postquirurgico
17 26 Izquierda | N.C Estomago N.C Prenatal CIv No Si
Normal

SDG Semanas de gestacion * Polihidramnios ¢ Estudio de primer trimestre N.C No consignada 1D Intestino delgado = En reporte de necropsia ** Trisomia 13 CIV Comunicacién

interventricular Tx Qx Tratamiento quirirgico |.R.A Insuficiencia renal aguda CID Coagulacion intravascular diseminada MNT muerte neonatal temprana.




La via de nacimiento en el 85% (23/27) de los casos fue mediante cesarea,
existiendo predominio del sexo masculino en el 62%(16/27). El peso promedio al
nacimiento y la desviacion estandar fue de 2,803 +/-510 gramos. La edad
gestacional promedio al nacimiento fue de 37.6 +/-2.1 semanas y el 19% (5/27)
fueron partos pretérmino.

Del total de los casos a 12 (44%) se les realiz6 Cariotipo, 4 prenatalmente y
8 al nacimiento. Solo uno al nacimiento reportd Cromosomopatia, especificamente
trisomia 13 y se asocié a polidactilia, microftalmia y alteraciones genitourinarias.

Grafica 1.

Grafica 1. Resultados y momento de realizacién de los cariotipos de los
casos con HDC.

O Prenatal (4)
Normales
7(58%) O Postnatales (7)
e T O Trisomia 13 (1)

N=12
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Al nacimiento, el 44% (12/27), se asocié con otras anomalias, siendo las
mas frecuentes las genitourinarias en el 26%, seguidas por un 11% las
gastrointestinales, 7 % las cardiacas y defectos de pared abdominal y en un 4%

del sistema nervioso central y una Cromosomopatia. Tabla 3.

Tabla 3. Anomalias asociadas a casos de HDC.

Anomalias Asociadas Generales Especificas

Genitourinarias 7 (26%) Criptorquidia 4 (15%)
Hidrocele Comunicantes 2 (7%)
Agenesia renal lzquierda 1 (4%)

Gastrointestinales 3 (11%) Malrotacion Intestinal 2 (7%)
Atresia Esofagica 1 (4%)

Defectos de pared abdominal 2 (7%) | Onfalocele 2 (7%)

Cardiacas 2 (7%) Insuficiencia Tricuspidea 1 (4%)
Comunicacién Interventricular 1 (4%)
Sistema Nervioso Central 1 (4%) Secuencia Arnold Chiari 1 (4%)
Cromosomopatia 1 (4%) Trisomia 13, 1 (4%)
N=27

El 78% (21/27) de los recién nacidos tuvo complicaciones al nacimiento
propias del padecimiento, los 21 presentaron hipoplasia pulmonar, dos de ellos
presentaron paro cardiorrespiratorio al nacimiento que fue resuelto.

De los 27 casos analizados, en 17 (63%) se logro realizar la intervencién
quirurgica, y en el 30% (8/27) no fue posible debido a muerte neonatal temprana.
De los casos que se diagnosticaron prenatalmente el 53% tuvo oportunidad de
intervencion quirtrgica. En este grupo se presenté un obito y en el grupo de los
que se diagnosticaron al nacimiento en el 80% (8/10) se realizd intervencion
quirargica, en uno no se realizé por muerte neonatal temprana y ofro presenté

eventracion diafragmatica que no requirié procedimiento quirargico. Grafica 2 y 3.
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Grafica 2. Evolucion de los casos de HDC diagnosticados prenatalmente.

N=17

O Muerte Neonatal (7)
O Manejo Quirdrgico (9)
0 Obito (1)

Grafica 3. Evolucion de casos de HDC diagnosticados postnatalmente.

N=10

O Muerte Neonatal (1)
O Manejo Quirdrgico (8)

O Eventracion
Diafragmatica (1)

Después del procedimiento quirdrgico, de los diagnosticados prenatalmente

2 (22%) fallecieron y solamente uno (12%) de los que se diagnostico

postnatalmente. Grafica 4.




Grafica 4. Muerte post quirtrgica de casos con HDC en relacién con el
momento del diagndstico.

N=17

B Muerte
0O Sobrevivientes

Diagnéstico Prenatal Diagndstico Postnatal

La cirugia fue realizada al primer dia de nacimiento en el 59% (10/17) de los
casos, de estos fallecieron 2 (20%), el 18%(3/17) entre las 24-48 horas, donde no
ocurrid ninguna muerte, y el 23%(4/17) restante fue intervenido después de 48
horas, esperando estabilizacion ventilatoria y hemodinamica, falleciendo solo 1.

Gréfica 5.



Grafica 5. Muerte postquirurgica de casos de HDC segin momento de
intervencion después del nacimiento.

N=17

B3 Muerte
O Sobrevivientes

24 horas 24-48 horas Mas de 48 horas

Dentro de los hallazgos al momento de la cirugia se encontré que la
localizacion mas frecuente del defecto fue de lado izquierdo en el 65%. Y los
organos involucrados, aparte de estomago e intestino, en el 65% (11/17) se
encontré bazo y en el 18% (3/17) se encontré higado. Otros hallazgos durante la
cirugia, en 2 (12%) se encontraron asociado malrotacion intestinal. Fue necesario
utilizar Ventilacion de alta frecuencia Oscilatoria en 7 (41%) de estos recién
nacidos. El tiempo promedio de hospitalizacién después de la cirugia fue de 26 +/-

23 dias. Las complicaciones post quirtrgicas se resumen en la tabla 4.
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Tabla 4. Complicaciones postquirurgica de casos con HDC

Complicacion Numero de casos | Porcentaje (%)

Sepsis 9 53
Desequilibrio 4 24

hidroelectrolitico
Insuficiencia renal aguda 3 18
Muerte Neonatal 3 18
Derrame Pleural 2 12
Neumotadrax 2 12
Hipertension pulmonar 2 12

N=17

En general dentro de los 27 casos estudiados se presentd un ébito y dentro
de los 26 que nacieron vivos, se presentaron 11 (42%) muertes neonatales, en las
cuales a 9 se les habia realizado diagnéstico prenatal y 2 habian sido
diagnosticados post natalmente. De las muertes neonatales 3 (27%) ocurrieron
después de la cirugia, se les realizd Cariotipo a 5 de los casos de los cuales
solamente uno fue anormal, reportando Trisomia 13, que fallecid a los dos dias
después del nacimiento. El 55% (6/11) de estos casos que presentaron muerte
neonatal presentaban anomalias asociadas y el tiempo promedio de muerte
después del nacimiento fue de 2+/-4 dias y a 4(36%) se les realizd necropsia

confirmandose el diagnostico. Tabla 5.



Tabla 5. Caracteristicas de los casos con HDC que presentaron muerte neonatal

Namero de

Diagnostico | Aplicacion Cariotipo Nacimiento Peso al Manejo Anomalias Muerte Necropsia
Caso (SDG) EMP (SDG) Nacimiento | Quirurgico Asociadas Postnatal
(SDG) (grs.) (Dias (Dias)
Postnatal)
1 Prenatal Si (30) Si 35.5* 2900 No Ninguna 1 Si
(28) Normal
2 Prenatal No No 35.5* 2700 No Ninguna 1 No
(34.4)
3 Postnatal No No 35* 2265 No Atresia 1 No
Esofagica
4 Prenatal No No 37* 2200 No Secuencia 1 No
(34.3) Arnold Chiari
5 Prenatal No Si 37.6* 250 No Insuficiencia 1 Si
(30.4) Normal Tricuspidea
6 Prenatal No Si 36.1* 2380 No Trisomia 13 2 Si
(30.2) (Trisomia 13)
4 Prenatal Si (29.3) No 41.2* 3020 No Ninguna 1 No
(24)
8 Postnatal No No 40.1* 3080 Si Mal rotacién 2 No
(1 dia) Intestinal
9 Prenatal Si (28) No 37.6" 3380 Si Ninguna 3 No
(25) (1 dia)
10 Prenatal Si (28) Si 37.5" 2690 Si Ninguna 16 No
(28.6) Normal (4 dias)
11 Prenatal Si (28) Si 41* 3010 No Comunicacion 1 Si
(26) Normal Interventricular

*Cesarea ** Parto via vaginal SDG Semanas de gestacion EMP Esquema de maduracion pulmonar




Discusion

La Hernia Diafragmatica Congénita es una patologia fetal, que con el
advenimiento de mejores técnicas de diagndstico por imagen y con la mayor
capacitacion de personal médico, se detecta cada dia a mas temprana edad
gestacional. La importancia del diagnostico temprano radica en que al mismo
tiempo que se mejora la capacidad diagndstica, se buscan opciones terapéuticas
paliativas prenatales que permitan modificar el pronéstico de estos fetos.

En los resultados de esta serie, observamos que en un periodo de 9 afios,
se han detectado en el INPer, un total de 29 casos de HDC, un promedio de 3
casos por ano; con un numero de nacimientos de 5,000 por arfio, la incidencia es
de aproximadamente 3:5,000 nacidos vivos, similar a la reportada en la literatura.
Entre las complicaciones presentadas al nacimiento como podria esperarse, la
principal fue casi en el 100% la hipoplasia pulmonar. De los 26 que nacieron
vivos, encontramos una mortalidad del 42% (11/26), de estos, el 73% (8/11)
murieron sin tener la oportunidad de un procedimiento quirirgico correctivo. La
contraindicacion prequirargica como era de esperarse en todos los casos fue la
hipoplasia pulmonar.

La severidad de la hipoplasia pulmonar (relacionada directamente con el
tamanio del defecto, el contenido que protruye a la cavidad toracica y lo temprano
del diagnéstico) influye directamente con la mortalidad neonatal y con la
oportunidad de que se le ofrezcan opciones terapéuticas; muchos de los recien

nacidos mueren esperando la estabilizacion cardiorrespiratoria.
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En el grupo de recién nacidos que presenté muerte neonatal, 9/11(82%)
tenian diagnostico prenatal; en promedio a las 28 semanas de gestacion, lo que
corresponde a lo reportado en la literatura en el sentido de que los diagnosticos
mas tempranos, se dan en aquellos fetos con una afectacion mas grave, esto
resultando en una mayor repercusion funcional al nacimiento de las estructuras
involucradas (principalmente pulmones) y contribuyendo en el circulo vicioso
mencionado: recién nacido no estable; poca oportunidad quirtrgica; mayor
mortalidad.

Los grupos de investigacion encaminados al estudio de nuevas opciones
terapéuticas; han aportado importantes factores prondsticos en relacion a la
mortalidad neonatal. De estos los tres mas importantes son: la relacion céfalo-
toracica; estableciendo el punto de corte <1 para mal pronostico; la edad
gestacional en que se realiza el diagnostico (<24 semanas); y la protrusion del
higado a la cavidad toracica. En la gran mayoria de los casos incluidos en esta
serie, el principal factor pronéstico (indice céfalo-toracico) no fue reportado.

La implementacién en nuestro Instituto desde Noviembre del 2003 del
programa de tamizaje de alteraciones cromosémicas y estructurales entre las
semanas 11-13.6 de gestacion, nos permite detectar en forma temprana aquellos
casos de HDC que tengan manifestaciones clinicas. Habra que recordar que
independientemente del diagnéstico confirmatorio por ultrasonido de la HDC, los
fetos que la presentan tienen una alteracion en su hemodinamica de origen
mecanico que da como resultado que el 40% presenten una translucencia nucal

positiva en el primer trimestre.
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La técnica quirdrgica paliativa prenatal que ha demostrado tener un impacto
positivo en la mortalidad neonatal; es la oclusion traqueal. Esta técnica nace del
hallazgo de que los fetos diagnosticados con atresia u obstruccion de la traquea
manifestaban una imposibilidad para drenar el liquido producido en forma
fisiolégica en el tejido pulmonar lo que predisponia a un incremento en el tamaro
del mismo.

Se han intentado diversas técnicas de oclusion traqueal, la que ha dado
mayores beneficios es la colocacién de un balon endotraqueal con asistencia de
fetoscopia que debe ser retirado antes del nacimiento. Deprest y cols®, reporta
que la sobrevida ha mejorado en un 63.6% con la utilizacion de estas técnicas
dando una mayor oportunidad de cirugia al nacimiento.

El INPer, en convenio con la FMF (Fundacion de Medicina Fetal) y el grupo
EUROFETUS, ha establecido ya un programa de cirugia fetal que iniciara en
breve para ofrecer a nuestra poblacién esta opcion terapéutica.

El contar con la capacitacion y experiencia en procedimientos invasivos y
en las técnicas de fetoscopia no es suficiente para iniciar un programa de
correccion prenatal. La baja prevalencia del problema y la falta de cobertura de
estos procedimientos por los seguros meédicos; los hacen incosteables para una
institucion privada y aun para un hospital publico. Desde hace 2 afios el INPer ha
certificado en México, Centro y Sur América a mas de 150 especialistas en el
area, capacitados en el tamizaje y diagnostico temprano de alteraciones fetales.
Con los cuales se han creado los sistemas de referencia y contrarreferencias de
pacientes que permitiran al INPer ofrecer estas opciones terapéuticas a la

poblacién de México, Centro América y algunos paises de Sur America.
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La HDC es una patologia de baja prevalencia, pero de consecuencias
devastadoras cuando se presenta. La muerte neonatal es un resultado inminente
en los fetos afectados. Sin embargo las técnicas invasivas prenatales por
fetoscopia ofrecen cambiar lo que hasta ahora se presenta como un panorama

sombrio para estos fetos.
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ANEXO

INSTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGIA
DEPARTAMENTO DE MEDICINA MATERNO FETAL

HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

“HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA”

Nombre Registro No de caso:
Edad de la Madre: anos. Estado civil

Escolaridad Ocupacion

Procedencia

Antecedentes patolégicos

Ingesta de Acido Félico

Antes del embarazo No___ Si__ Cuanto tiempo antes
Durante el embarazo No___Si__Desde que edad gestacional Semanas

Toxicomanias No___ Si____

- Alcoholismo

- Tabaquismo

- Drogadiccion

- Otros
Edad del Padre: anos
Escolaridad

Ocupacion

Antecedentes patolégicos

Toxicomanias No___ Si____
- Alcoholismo
- Tabaquismo
- Drogadiccion
- Ofros
Paridad G P c A

Obitos____Hijos Vivos____Hijos Muertos

Hijos previos con patologias No Si

- En cuantos hijos

- Tipo de Patologia

- Evolucion

Embarazo actual logrado:

Espontaneo___Inductores de la Ovulacion___IAH___ FIVTE____

Control prenatal No___ Si_

Numero de controles Extra INPer___INPer

Toxicomania, teratégeno conocido u otro medicamento utilizado durante el

embarazo: No Si
- Cuales

- Momento de la gestacion

- Dosis

Semanas. Tiempo de uso
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Patologia materna asociada al embarazo: No___ Si__
- Cual
(es)

- Edad gestacional de aparicion Semanas
- Tipo de tratamiento

- Evolucion

Realizacién de estudio de primer trimestre No___ Si_
Resultados
- TN DV

- Riesgo calculado. Por edad por TN

- Otros

Diagnostico de envio para realizacion de USG Il Nivel

Procedencia:
- Consulta externa de primera vez_____
- Consulta externa Obstetricia_____
- Consulta externa Diagnostico prenatal_____
- Urgencias_____
- Hospitalizacion
- Otro
Edad gestacional del diagnostico de HDC Semanas
- USG realizado extra INPer
- USG realizado INPer
I nivel
Il nivel

Hallazgos USG 12 Vez 2°USG 3° USG

4°USG

Fecha

Gestacion
(Sem)

DBP

CcC

)

CA

LF

PFE

ILA (Cms.)

“indice T/Cefalico
Hidrops

Defecto (Cms.)

Localizacion

Organos
Comprometidos

Anomalias
Asociadas
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Localizacion placentaria

Aplicacion de EMP: No____ Si
- Edad Gestacional de aplicacién Semanas
- Dosis
- Numero de dosis

Realizacion de Cariotipo Fetal No__ Si_
Edad gestacional de realizacion semanas
Realizado por medio de
- BVC__ Amniocentesis____Cordocentesis_____
- Otro____
Resultado

Colocacion de Balon intratraqueal:
No__
Si_
Edad gestacional de colocacion Semanas
Posicion/Situacion Fetal
Tipo de Fetoscopio utilizado
Numero de intentos realizados
Cantidad de solucion para insuflar el balén ml.
Medicamentos utilizados durante el procedimiento.
- Anestésico y/o analgésico utilizado
- Tocolitico
- Antibiotico ‘
- Reductores del Acido gastrico
Ranitidina____
Metoclopramida___
Citrato oral___
- Otros
Tiempo de utilizacion
Dosis

Complicaciones asociadas al procedimiento No____ Si
- Ruptura prematura de membranas
- Corioamnioitis
- Trabajo de parto pretérmino

- Otras
En que tiempo después del procedimiento
A que edad gestacional semanas

Recolocacion del Balon Intratraqueal No__ Si
Causa de recolocacion
Cuanto tiempo después de la primera colocacién
Edad gestacional de recolocacion Semanas.
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Seguimiento ultrasonografico Post Colocacion del Baldn Intratraqueal

Hallazgos USG 1er USG 2°USG 3°USG

Fecha

Gestacion ( Sem )

DBP

CC

CT

CA

LF

PFE

ILA (Cms.)

indice T/Cefalico

Hidrops

Defecto (Cms.)

Organos
Comprometidos |

Anomalias Asociadas

Momento del retiro del balén Intratraqueal:
Antes del nacimiento Describir procedimiento
Al nacimiento Describir procedimiento
Después del nacimiento_____Describir procedimiento

Fecha de nacimiento:

Edad gestacional de nacimiento Semanas

Via de nacimiento: Vaginal___Cesarea___Indicacion
Apgar: __ Almin.: ___ 5 min.

Peso Gramos. Sexo Talla Cms.
SA Capurro Semanas.

Caracteristicas de Liquido Amnidtico

Defectos estructurales al nacimiento No___Si Cuales

Complicaciones al nacimiento asociadas a HDC
- Hipoplasia pulmonar____
Hipertension pulmonar____
- Otras

Evaluacion por Genética No___ Si Comentarios

Realizacion de Cariotipo al RN No___ Si__ Resultado
Alteracion Cromosomica o génica asociada No___Si___ Cual
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Evaluacién por Cardiologia No___Si____Comentarios

Correccion quirGrgica: No__ Si__

Tiempo de correccion después del nacimiento: __ dias.

Tamario del defecto Cms. Localizacion Der___lzq.___ Bilateral
Organos involucrados al momento de la cirugia
Otros hallazgos

Condiciones ventilatorias
Condiciones neurolégicas
Complicaciones neonatales asociadas al procedimiento quirdrgico:
No
Si Cuales
SepsisNo___ Si_
Tipo
Germen aislado

Uso de Ventilacion de alta frecuencia oscilatoria No_ Si_ Cuanto
tiempo dias.

Uso de ECMO No___Si__ Cuanto Tiempo dias.

Administracion de Surfactante No Si Dosis
Administracion de Oxido NitricoNo__ Si_ Dosis

Tiempo de Hospitalizacién: Después del nacimiento dias.
Después de la cirugia dias.
Muerte neonatal: No___ Si ___ Causa:
Después del nacimiento dias Hrs. Min.
Después de cirugia dias Hrs. Min.
Necropsia
No Si
Hallazgos
Comentarios:

CAPTURO EL CASO
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