Rev Méd Hondur, Vol. 91, Sup. No. 2, 2023 pp. S1-66

CASO CLiNICO

Revista
MEDICA

Hondureiia

Complejo Limb-Body Wall fenotipo placento-abdominal: reporte de caso

Limb Body Wall Complex Placenta-Abdominal Phenotype: Case report

Nelson Rodriguez Paz' @ https://orcid.org/0000-0001-5066-2828, Gabriela Maria Rivera Vega?
https://orcid.org/0000-0002-0797-4508.

Reenie Helena Pineda Villeda?

https://orcid.org/0000-0002-7251-4137,

'Secretaria de Salud, Hospital Nacional Mario Catarino Rivas, Departamento de Pediatria, Servicio de Emergencia; San Pedro Sula, Honduras.
2Secretaria de Salud, Hospital Nacional Mario Catarino Rivas, Departamento de Pediatria, Sala Cuna Normal; San Pedro Sula, Honduras.

RESUMEN. Antecedentes: EI complejo Limb-Body Wall (LBWC)
es una anomalia congénita rara con variaciones en el espectro
de presentacion clinica de malformaciones en la pared corporal
asociado a deformidad de extremidades y viscerales. Se presenta
en 0.4 y 3.2 por cada 100,000 nacidos vivos a nivel mundial. El
diagndstico se obtiene con la presencia de una combinacion
de dos de tres criterios: toraco o abdominoquisis, exencefalia/
encefalocele con hendiduras faciales y defectos en miembros.
Descripcion de caso clinico: Se presenta recién nacido de 34
semanas de gestacion por valoracién de test Capurro. Al examen
fisico, con peso 2,480 gramos, 43 cm de talla, normocéfalo
con perimetro cefalico 32.5 cm, perimetro toracico 25 cm, a la
auscultaciéon cardiopulmonar, pulmones hipoventilados, ruidos
cardiacos audibles de bajo tono, bradicardico con onfalocele
conteniendo asas de intestino delgado y segmento de higado
con adherencia a placenta en su cara materna en 20% de su
superficie sin presencia de cordén umbilical. Se observa escoliosis
y pelvis de hemicuerpo izquierdo con estructura ésea prominente
y ano imperforado. En extremidad inferior izquierda se observd
hipoplasica con pie equinovaro. El recién nacido fallecid a los 20
minutos de vida por falla cardiaca, insuficiencia respiratoria y a
causa de multiples malformaciones. No se realizaron estudios
genéticos, por la falta de recursos econémicos. Conclusion: El
LBWC es un defecto congénito extremadamente raro de la pared
abdominal ventral con mal prondstico intrautero y al nacimiento.
Presentamos el primer caso reportado en la literatura cientifica
de Honduras del complejo Limb-Body Wall nacido en Hospital
Nacional Mario Catarino Rivas, San Pedro Sula, Honduras.
Palabras Claves: Pie equinovaro, Gastrosquisis, Onfalocele.
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INTRODUCCION

El complejo Limb-Body Wall (LBWC) forma parte de los de-
fectos de pared abdominal ventral, de los cuales el onfalocele y
la gastrosquisis son los mas comunes. LBWC es una anomalia
congénita rara con variaciones en el espectro de presentacion
clinica de malformaciones en la pared corporal asociado a de-
formidad de extremidades y viscerales." La primera autopsia
teratoldgica reportada en la literatura es un caso de siameses,
nacidos en 1533, en Hispaniola, posteriormente se reportaron
casos en ltalia y Milan.2 EI diagndstico, descrito por Van Allen
y colaboradores en 1987, se obtiene con la presencia de una
combinacién de dos de tres criterios: toraco o abdominoquisis,
exencefalia/encefalocele con hendiduras faciales y defectos en
miembros.** La identificacion de estas caracteristicas puede ser
por clinica o ultrasonido prenatal.” En 1993, se describieron dos
tipos de LBWC. El fenotipo placentocranial presenta encefalo-
cele o exencefalia asociada a hendidura facial y bandas amnié-
ticas y/o adhesion del defecto craneal con placenta. El segundo
fenotipo es el placentoabdominal e involucra un defecto en la
pared abdominal, enlace placentoabdominal, un cordén umbi-
lical corto 0 ausente y anormalidades viscerales. La incidencia
de LBWC es de 1 de 14,000 a 42,0000 embarazos con 0.21-
0.31 por 10,000 nacidos vivos." La prevalencia se encuentra
aumentada en gemelos con presentacién comdn de gemelos
monocorionicos discordantes o concordantes. Esta no se ve
afectada por la edad de los padres o sexo.’La mayoria de estos
casos terminan en abortos espontaneos.®

Debido a su baja incidencia, multiples mecanismos patoge-
néticos estan en estudio incluyendo: una alteracién en el disco
embrionario temprano; ruptura, compresion o bandas amnioti-
cas; hipoperfusion o hemorragia vascular. La teoria predomi-
nante es un defecto en la pared lateral del mesodermo causan-
do las manifestaciones clinicas caracteristicas. La fusién entre
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los pliegues de la pared lateral, ocurren entre la tercer y cuarta
semana de gestacion, pueden ser consecuencia de una falla en
el proceso de fusién entre los pliegues de la pared lateral del
cuerpo en la linea media, y dependiendo del momento en que
se produzca, sera la manifestacion clinica.’

La exencefalia/encefalocele sin hendidura facial se atri-
buye a una falta de respuesta y crecimiento de las células del
ectodermo y una deficiencia de crecimiento lateral resulta en
contacto entre las células del ectodermo y amnios. Los defectos
abdominales o toracoabdominales se relacionan a una altera-
cién en la interfase amnio-ectodermo resultando en anormali-
dades posicionales. Los miembros hipoplasicos son causados
por compromiso vascular y la pseudosindactilia, amelia 0 ampu-
taciones por constricciones de probable etiologia amnidticas.®

EL LBWC es incompatible con la vida. El diagnéstico
temprano es esencial para la consejeria prenatal con el
propésito de brindar apoyo integral y orientar a los padres
sobre el mal pronostico.® EI LBWC no ha demostrado riesgo
de recurrencia.'® No estan indicados los tocoliticos, inductores
de madurez pulmonar y la interrupcién de embarazo es por
indicacion obstétrica.” El parto vaginal es de eleccion ya que no
se ha demostrado mejoria en mortalidad por cesarea.

CASO CLINICO

Recién nacido, de madre de 18 afios, procedente de La
Masica, Atlantida, ama de casa, en unién libre, primigesta,
sin antecedentes patoldgicos o gineco obstétricos. Gestante
de 36.4 semanas de gestacidn por ultrasonido es referida de
clinica privada al Hospital Nacional Mario Catarino Rivas, San
Pedro Sula, Cortés, sin actividad uterina portando ultrasonido
y resonancia magnética evidenciando producto con mdultiples
malformaciones para su programaciéon de cesarea a las 37
semanas de gestacion.

A las 33 semanas de gestacion, se realizd ultrasonido
que reporté producto vivo, cefalico, con frecuencia cardiaca
fetal de 148 latidos por minuto, altura de fondo uterino de 27
centimetros con deformidad a nivel de caja toracica secundaria
a cardiomegalia y defecto a nivel de pared abdominal donde
protruye parénquima hepatico y asa intestinal, meningocele y
probable mielomeningocele.

Posteriormente, a las 36.1 semanas de gestacién, se
realizé resonancia magnética obstétrica que reporté feto Unico,
vivo, ceflico, sin malformaciones a nivel del craneo. Su caja
toracica se observo alargada menor al didmetro esperado para
edad gestacional. Se encontré el parénquima pulmonar con
asimetria en expansion pulmonar. Silueta cardiaca aumentada
de tamafio y con pérdida de morfologia normal de cavidades
cardiacas. Rifiones intra abdominales con hidronefrosis
moderada bilateral. Se identifico defecto de 4.2 centimetros en
pared abdominal con protrusién de asas intestinales, camara
gastrica y parénquima hepatico. En la columna vertebral se
identificé en toda su extensidn, con imagen hipointensaen T1 e
hiperintensa en T2 a nivel de region lumbosacra con medidas de
3.5 centimetros por 3.4 centimetros septada. Placenta fundica
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con sefial de intensidad normal homogénea. No se identifican
dedos de manos.

Se interrumpid embarazo por cesarea con anestesia
epidural a las 37 semanas de gestacién de acuerdo con
ultrasonido prenatal con producto Unico, vivo, cefalico, masculino,
frecuencia cardiaca menor a 60 latidos por minuto, respiracion
irregular superficial, tono muscular flacido, reflejos ausentes,
palidez generalizada. Liquido amniético claro abundante, no
fétido, no caliente. Antropometria peso: 2,480 gramos, talla 43
centimetros, perimetro cefalico 32.5 centimetros.

Al examen fisico, se estimé 34 semanas de gestacién por
valoracién de Capurro. Presentd pabellon auricular con borde
superior parcialmente incurvado, glandula mamaria menor a 5
mm, pezdn con didmetro menor de 7.5 mm, areola lisa y sin
elevacion en su borde, piel gruesa con discreta descamacion
superficial y marcas mal definidas en la mitad anterior de los
pliegues plantares, con peso 2,480 gramos, 43 cm de talla,
normocéfalo con perimetro cefalico 32.5 cm, perimetro toracico
25 c¢cm, se observd recién nacido normocéfalo, fontanelas
normotensas, sin alteraciones faciales, coanas bilaterales y
esoéfago permeable con orejas de implantacién baja. Caja
toracica izquierda prominente con latido cardiaco visible infra
costal en linea axilar anterior. A la auscultacién pulmonar,
murmullo vesicular disminuido, con respiracién agénica, ruidos
cardiacos audibles, de bajo tono, bradicardico. Se evidencié
onfalocele conteniendo asas de intestino delgado y segmento
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Figura 1. Paciente con edad gestacional de 34 semanas por valoracién Capurro
y complejo Limb-Body Wall (LBWC). Se puede observar onfalocele con adhe-
rencia de 20% de su superficie total a la cara materna de la placenta y rotacién
posterior de extremidad inferior derecha.
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Figura 2. Paciente con edad gestacional de 34 semanas por
valoracion Capurro y complejo Limb-Body Wall (LBWC). Se
puede observar miembro inferior izquierdo hipoplasico con pie
equinovaro y prominencia 6sea pélvica.

de higado con adherencia a placenta en su cara materna en
20% de su superficie sin presencia de cordon umbilical. (Figura
1). A nivel de columna lumbar, escoliosis sin presencia de
masas ni alteracion a la continuidad de la piel. No se evidenci6
mielomeningocele o meningocele. En la pelvis de hemicuerpo
izquierdo con presencia de estructura dsea prominente. Los ge-
nitales masculinos desarrollados sin descenso de testiculos. Se
observo ano imperforado. (Figura 2). Extremidades superiores
sin alteracion. Extremidad inferior izquierda hipoplasica con pie
equinovaro. Extremidad inferior derecha con rotacion posterior
a la exploracion inicial. (Figura 3).

El recién nacido fallecié a los 20 minutos de vida por
falla cardiaca, insuficiencia respiratoria y a causa de multiples
malformaciones. No se realizd estudio genético ni autopsia
debido a factor econémico, padres de escasos recursos. No se
brind6 asesoria genética a los padres.

DISCUSION

El algoritmo de Revels y sus colaboradores orienta el
diagnostico de los diferentes tipos de anomalias de la pared
abdominal. El paciente no contaba con corddén umbilical y
poseia dos de tres criterios clinicos mencionados para el
diagndstico de LBWC. Presentaba abdominoquisis en forma
de onfalocele con contenido intestinal y hepatico e hipoplasia y
pie equinovaro en miembro inferior izquierdo. De esta manera,
cumple con dos de tres criterios, excluyendo anencefalia y
encefalocele con hendiduras faciales ya que la morfologia
facial y craneal macroscépica no mostraba alteracion. Ademas,
presentaba adhesién de onfalocele-placenta de 20% de su
superficie por lo cual se clasificd6 como LBWC de tipo adhesién
placentoabdominal.’
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Figura 3. Paciente con edad gestacional de 34 semanas por valoracion
Capurro y complejo Limb-Body Wall (LBWC). Se observa area que
corresponde a ano imperforado con genitales masculinos desarrollados sin
descenso de testiculos.

Van Allen y colaboradores evaluaron 25 casos clinicos
de LBWC encontrando datos similares a los encontrados en
este caso clinico. El perfil materno descrito es una edad media
de 25 afios y primigesta. EI 8% de los pacientes nacen vivos
con alteracion en pared abdominal, defectos en extremidades
y craneo anormal. Un 77% present6 escoliosis. El amnios
mostré continuidad con la piel de la pared abdominal y defectos
craneales en los casos estudiados. 2

Existen pocos casos reportados de recién nacidos vivos al
parto y de una edad gestacional mayor a 14 semanas de gesta-
cion." En Colombia, M. Olaya y colaboradores, describieron un
caso de una madre primigesta de 17 afios de edad con producto
vivo al nacimiento de 37 semanas de gestacion fallecio a los
pocos minutos de vida. Las caracteristicas morfoldgicas des-
critas incluyen escoliosis dorsolumbar, ausencia de extremidad
superior izquierda, cordén umbilical 6 cm y defecto en pared
toracoabdominal izquierda con exposicién de higado, bazo, es-
tdmago, intestino grueso, intestino delgado, pancreas, pulmén
izquierdo, corazdn, vejiga, ovario y utero reportados en informe
de necropsia.® En el caso descrito anteriormente el contenido
del onfalocele se identifico como intestino delgado e higado a la
observacién macroscopica ya que no se realizé autopsia. La re-
sonancia magnética prenatal describio protrusion de la camara
gastrica, pero este dato no se evidencio en la exploracion fisica.

La anomalia Body-stalk (BSA) es el diagndstico diferencial
principal y la decisién resulta compleja ya que los términos
pueden ser utilizados de manera indistinta. Constituyen causas
patogenéticas similares, son manifestaciones de un espectro
variable y son mortales. En BSA, el defecto en la pared
abdominal predomina y presenta los mismos fenotipos que
LBWC: placentocraneal y placentoabdominal. El diagnéstico se
realiza mediante dos de cuatro caracteristicas: abdominoquisis,
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defectos en extremidades, exencefalia y hendiduras faciales.
El corddn umbilical suele estar presente pero corto y con
malformaciones presentando una arteria umbilical Unica.
Puede mostrar placentacion anormal con adherencia a la pared
abdominal." En el caso que describimos, el defecto en miembro
inferior izquierdo es predominante con marcada hipoplasia y pie
equinovaro. Ademas, presenta rotacion posterior de miembro
inferior derecho con miembros superiores sin alteracion. El
defecto en pared abdominal se evidencia de mayor tamafio por
la unién con la placenta.

El estudio de T. D. Nascimento y colaboradores, en 2016
reportaron un caso excepcional de BSA, se present6 en un re-
cién nacido masculino de 36 semanas de gestacion con una
sobrevivencia de 84 dias tras tratamiento médico y quirlirgico
especializado. El producto fue clasificado con Apgar 5 y 8 al
primer y quinto minuto respectivamente, onfalocele roto, asime-
tria pélvica, atrofia de miembros inferiores con pie equinovaro.
Ademas, presentaba mielomeningocele y defectos en columna
toracica y lumbosacra. Fallece por hipoplasia pulmonar aso-
ciado a onfalocele gigante con paro cardio respiratorio.” Este
caso de BSA tiene caracteristicas muy similares, especialmente
con caracteristicas como el onfalocele, asimetria pélvica e hipo-
plasia con pie equinovaro. Lamentablemente, nuestro paciente
fallecid minutos después del parto posiblemente secundario a
malformaciones congénitas internas no diagnosticadas.

La adhesién tipo placenta y onfalocele puede presentarse
de manera aislada. En Turquia K. Gezginc y colaboradores,
en 2006 reportd un caso de recién nacido de 39 semanas de
gestacién presentando adherencia en la cara fetal de la placenta
en un 40% de la superficie. El paciente presenté anomalia
cardiaca y ano imperforado. Falleci6 a los 25 minutos.™
Descartamos este diagnéstico diferencial porque presenté
alteracion en extremidades.

En un estudio retrospectivo realizado por la Sociedad
Polaca de Ginecologia, en el periodo 1997 — 2015, analizaron
96 casos de fetos con malformaciones complejas que incluian
defectos de la pared ventral, extremidades, cordén umbilical y
anomalias craneofaciales, analizaron los hallazgos ecograficos,
encontrando el defecto de la pared ventral como hallazgo
ecografico mas coman.”™ M. Rittler y colaboradores en 2018
realizaron un estudio retrospectivo, en el que intentaron delinear
el papel de las bandas amniéticas en LBWC, concluyeron que
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son condiciones diferentes, y que las anomalias de la columna
vertebral deben considerarse consecuencia directa de BWC.

Un caso reportado por la Sociedad Americana de
Perinatologia en 2022 reportd la ausencia completa de genitales
externos, con un solo testiculo descendido y 2 tejidos escrotales
en pelvis.®

En Honduras, P. Martinez y colaboradores, en el afio 2017
se realizaron reporte de serie de 8 casos de LBWC en un pe-
riodo de 6 afios identificado a través de diagndstico prenatal.
No cuenta con una descripcién de los datos al nacimiento. No
se identificaron agentes etioldgicos, defectos genéticos o cro-
mosomicos. El prondstico fue 100% letal en todos los casos.

En conclusion, EI LBWC y BSA son defectos congénitos
extremadamente raros de la pared abdominal ventral con mal
prondstico intradtero y al nacimiento. Los defectos de la pared
abdominal tienen un amplio espectro de fenotipos que reciben
distintas denominaciones, como LBWC. El complejo Limb-Body
Wall tiene una etiologia controvertida y no existe evidencia de
causa genética, por lo cual el cariotipo suele ser normal. No hay
consenso definitivo sobre su patogenética, pero existen teorias
en estudio basadas en limitados casos reportados a través de
los afios. La presentacion clinica de estas patologias forma parte
de un espectro amplio con variables malformaciones a nivel de
craneo, extremidades y pared abdominal. Es importante realizar
ultrasonido prenatal en los diferentes controles prenatales para
hacer el diagnéstico oportuno.
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ABSTRACT. Background: The Limb-Body Wall Complex is a
rare congenital anomaly with variations in the clinical presentation
spectrum of malformations in the body wall associated with
deformities in extremities and viscera." It occurs in 0.4 and 3.2
per 100,000 live births globally. The diagnostic is realized with a
combination of two out of three criteria: toraco or abdominoquisis,
exencefalia/encefalocele with facial hendidures and limb defects.
Clinical Case Description: A newborn of 34 weeks of gestation
is presented by assessment of the Capurro test. On physical
examination, weighing 2480 grams, 43 cm in height, normocephalon
with head circumference 32.5 cm, thoracic perimeter 25 cm, at
cardiopulmonary auscultation, hypoventilated lungs, Low-pitched
audible heart sounds, bradycardiac with omphalocele containing
intestinal bowel and a segment of liver with adherence of 20% of its
surface to the maternal face of the placenta with absent umbilical
cord. Scoliosis and left hemibody pelvis with prominent bone
structure are observed. Imperforate anus. Hypoplastic left lower
extremities with clubfoot. The newborn died at 20 minutes of life
due to heart failure, respiratory failure and multiple malformations.
No genetic studies were carried out, nor autopsy due to the lack
of economic resources. Conclusion: LBWC is an extremely
rare congenital defect of the ventral abdominal wall with a poor
prognosis in utero and at birth. In our clinical case, we present the
first case of a 34-week-gestation newborn with the Limb-Body Wall
complex reported scientific literature in Honduras.
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