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Presentacion de 4 casos de defectos de blastogénesis:
complejo cuerpo extremidad, complejo OEI Sy cordon corto

Wilmar Saldarriaga, M .D.%, Carolinalsaza, M .D.?
RESUMEN

El complejo cuerpo extremidad, el complejo OEIS (del inglés onphalocele, extrophy, imperforated ano, spinal defects) y la
anomaliacorddn corto, son 3 entidades que comparten alteraci ones estructural esincompatiblesconlaviday unaprevalenciamuy
baja en lapoblacién general En laliteratura, la etiol ogia de estas malformaciones ha sido estudiada por separado. En €l presente
articulo se describen 4 casos que nacieron en el Hospital Universitario del Valley cumplen los criterios diagndsticos para estas
entidades, y se propone que todos tienen en comun el periodo donde se producen los defectos, que corresponde al final de la
blastogénesis (cuarta semana gestacional).
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Complegjo OEIS; Anomalia cordon corto.

Description of four cases defects of blastogenesis: limb body wall complex, OEIS complex and body stalk anomaly

SUMMARY

Thelimbbody wall complex, thecomplex OEIS, and thebody stalk anomaly, arethreeentitiesthat shareincompatiblestructural
aterationswiththelifeandthey haveavery low prevalenceinthegeneral population. Inliteraturetheetiol ogy of these pathol ogies
has been studied separately. We described four cases that were born in Hospital Universitario del Valle, that fulfill the criteria
diagnoses for these entities and we propose that all have in common the period where the defects take place, that correspond at
the end of the blastogenesis (fourth gestacional week).
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El complejo cuerpo extremidad, e complejo OEIS (del
inglésonpha ocel e, extrophy,imperforatedano, spinal defects)
y laanomaliacorddn corto, son 3entidadesquepor logeneral
estén descritas por separado pero que comparten entre sus
hallazgos defectos de pared abdomina con exposicion de
6rganosy un corddn umbilical muy corto o en agunoscasos
ausente, con laconsecuente union del feto con laplacentaa
través de las visceras expuestas. La prevalencia de estas
malformaciones fetaes ha sido descrita 1 entre 15.000
nacimientos, 1 entre 200.000y 400.000y 3 en 100.000 naci-
mientosenlapoblaciongenera y haaumentado por € mayor
conocimiento del temay los progresosen € ultrasonido'.

El complejo cuerpo extremidad se caracteriza por la
presenciadetejidosfibrososque pueden comprometer las
extremidades, produciendo constriccionesoamputaciones,
adhesiones del amnios al tubo neural, que dejan defectos

de cierre como excencefalia o encefalocele 0 a la pared
toraco-abdominal, originandotoraco/abdominosquisis. A
su vez estos tejidos fibrosos también se han descrito en
fetos que solo tienen las caracteristicas de la anomalia
corddn corto. En el OEIS también se presenta defecto de
la pared abdomina a través del cual pueden protruir
viscerasabdominalesy pélvicas(vejiga), acompaiadasde
agenesia de sacro y ano imperforado®.

Dependiendo del momento embriolégico en que se
hayainiciado el proceso defectuosoy asuvez el mecanis-
mo patol 6gico sobre €l feto, se pueden encontrar diferen-
tes partesfetal es af ectadas, independientes o en conjunto,
como extremidades, craneo, cara, torax y abdomen®.

Existen diferentes teorias etiol bgicas para explicar la
fisiopatogénesis de estastres entidades. Unateoriasugie-
requelasanormalidades son secundariasaunarupturadel

1 Ginecdlogoy Obstetra, Universidaddel Valle, Cali, Colombia. e-mail: wsal darriaga0608@yahoo.com
2. ProfesoraTitular, Departamento deM orfol ogia, EscueladeM edicina, Facultad de Salud, Universidaddel Valle, Cali, Colombia.

e-mail: carolinai sa@uniweb.net.co

Recibido parapublicacién octubre 21, 2004 Aprobado parapublicacion junio 27, 2005

© 2005 Corporacion Editora Médica del Valle

Colomb Med 2005; 36: 209-214



Colombia Médica

Vol. 36 N° 3, 2005 (Julio-Septiembre)

Cuadro 1
Procesos embriolégicos que suceden en la blastogénesis

Periodo de inicio en semanas
postfecundacién

Procesos

Morfogénesis

Mérula Fecundacién
Blastocisto

Disco bilaminar
Gastrulacién

Formacién de linea media
Lateralizacién
Segmentacion
Neurulacién
Cardioangiogénesis
Nefrogénesis
Plegamiento

Placentacion

NDBRAWWWWWWN P

Aparicion de epiblasto

Ectodermo mesodermo y endodermo

Lineamedia

Derecha e izquierda

Arcos branquiales, rombomeras, somitas

Placa, surco y tubo neural

Tubos endocardicos, corazén y vasos sanguineos

Cordones nefrogénicos, pronefros, mesonefros y metanefros
Formacién de cilindro y pared ventral del embrién

amnios, con la subsi guiente formacion de bandas amni 6-
ticas que se adhieren a los diferentes tejidos en forma-
Cion®. Si larupturaocurreenlosprimeros45 diasposterio-
resalafecundacion, se producen defectosen el cierrede
la pared toraco-abdominal, del tubo neural y un pobre
desarrollo o0 ausencia del cordén umbilical, produciendo
mortalidad a 100% de los casos. Si laruptura se produce
después de 45 dias, las bandas pueden ser anchas y
delgadas, olargasy gruesasy sepueden adherir a cordon
umbilical oalasextremidadesproduci endo constricciones
y/o amputaciones. Si bien la causa exacta de la ruptura
amni ética no se ha establecido, se sugiere que puede ser
de origen infeccioso o traumético’.

La segundateoriaafirmaque el proceso seiniciacon
unanecrosisvascular del amnios, produci endodisrupciones
gue predisponen a adherencia de partes embrionarias al
amnios en los sitios necréticos, y |os defectos caracteris-
ticos’. Esta teoria ha sido reforzada por la relacion de
algunos casos de fetos cuyas madres eran consumidoras
de cocainé’.

Otra opcion para explicar la fisiopatogénesis de estos
hallazgoseslade Streeter en 1930, donde el proceso partiria
dedefectosdel embridny nodel amnios, defectoscomofallas
end cierrede tuboneural y delaparedtoraco-abdominal los
cuaes se adheririan d amnios con la consecuente aparicion
de las bandas amnidticas-®. En agunos informes, estos
defectos embrionarios se asociaron con anomaiasdel disco
germina®. No existe una tendencia hereditaria ni de
defectoscromosdmicosen ningunadelasmalformaciones
descritas. Sin embargo, hay un aumento en gemelos
monozigoticost*2,

Especificamenteen el complejo OEISy enel complejo
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cuerpo extremidad se ha sugerido que puede tener este
defecto su origen en el periodo delablastogénesis®***que
comprende entre lafecundacion y el dia 28; durante este
tiempo el 6vulo fecundado se desarrolla como moérula,
blastocisto, serealizalagastrulacion, desaparece lacavi-
dad coriénicay ademés, en la cuarta semana se lleva a
caboel plegamiento convirtiendoel embridonenuncilindro
(Cuadro 1) eventosdeterminantes parael normal desarro-
llodel periodoembrionario, queseiniciael dia29y finaiza
en la semana 8 postfecundacion (semana 10 de ameno-
rrea), dando paso a periodo fetal que se continlia hasta
finalizar el embarazo®.

Caso 1. Paciente primigestante de 16 afios procedente de
arearura, con fecha de Utima menstruacion (FUM) desco-
nocida y sin control prenatal, que consulté por actividad
uterina. Serealizdecografiaencontrandosefetovivo, cefédico
conbiometriapromedio para32 semanas, liquido amnidtico,
cordony placentadecaracteristicasnormales, contornodela
pared abdomind y estructuras 6seas ma definidos, ademés
de ecos amorfos que podrian corresponder a segundo feto.

Lapacientepersistié con actividad uterinay hubo pro-
gresiéndeloscambioscervicales, y seremitioaunhospital
nivel I11 con trabajo de parto en expulsivo. Se obtuvo
recién nacido con Apgar 0/0, sin cordon umbilical, con
deformidad a nivel del tronco y defecto del cierre de la
pared abdominal. Presentabacuello corto, genitalesfeme-
ninosy alteracionesen extremidadesinferiores(Figural).
La radiografia anteroposterior mostré angulacién esco-
lidtica lumbar asociada con hemivértebra en L2. En
miembroinferior izquierdo habiaausenciadefémur, tibia
y peroné, con cartilagos calcificados que podian corres-
ponder ataloy calcaneo.
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Autopsia fetal . Feto de sexo femenino con 1.250 g de
peso. No seevidenci6 cordonumbilical. El intestino grue-
so, delgado, apéndice, higado y bazo se encontraron por
fueradelacavidad abdominal. En los bordes del defecto
de la pared abdominal se observaron adherencias
placentarias. Enlaextremidad inferior derechase encon-
tr6 formacion en garradel pie, acortamientoy sindactilia.
Enel miembroinferiorizquierdoseobservoanillodecons-
triccion entre la pelvis y e pie. Ademés, ausencia de
fémur, tibia y peroné. En la placenta se observaron
inclusionesde pigmento en | os macréfagos de Hoffbawer
gueindican corioamnionitistemprana, pudiendo ser éstala
causadelarupturaamnioticay/o adherenciasplacentarias
alos érganos abdominales y extremidades en el periodo
embrionario, locual condujoal nocierredelapared abdo-
minal y al nodesarrollodel corddnumbilical,ademésdelos
defectos en miembros inferiores. Diagnostico final de
compl gjo cuerpo extremidad.

Caso 2. Paciente primigestante de 16 afios procedente
de érea rural, con edad gestaciona de 14 semanas por
amenorrea confiable y ecografia obstétrica. Debido a
hallazgosde malformacionesmultiplesenun primer estu-
dio sonogréfico se lerealiz6 unaecografianivel |11 enla
gueseencontrd craneorrasquisis, gastrosquisis. Del liqui-
do amni6tico se obtuvo un cariotipo con un complemento
cromosomico de 46 X X.

A las 16 semanas y 5 dias se obtuvo un producto de
sexo femenino que pesd 350 g, cordén umbilical con una
arteriay unavena. Present6 ademés anencefaliay ragquis-
quisiscompl eta, agenesiade ojoizquierdo con fisurapal-
pebral cerrada y muy pequefia y agenesia pulmonar
izquierda; en corazdn seobservarondostubosendocérdicos
separados, el derechoconauriculay ventriculo, el izquier-
do solo con ventriculo, defecto de pared abdominal con
asas intestinales, higado, bazo y estdmago cubiertos por
amniosy unidosalaplacentadirectamente. El diafragma
presentd doshernias: por laizquierdaprotruyen acavidad
torécicael rifion, lagldndulasuprarrena y el ladoizquierdo
del higado. Por la hernia derecha protruye €l rifion y la
glandula suprarrenal derecha. En las extremidades se
encontré pterigium axilar, agenesia de radio y pulgar
bilateral, deformidad en flexion de caderasy pie equino
varo bilateral. Se concluyé como diagnéstico complejo
cuerpo extremidad (Figura 2).

Caso 3. Paciente G4 P3, aquien por sangrado vaginal
se le realiz6 ecografia encontrando feto muerto de 10
semanasdeedad gestacional por longitud craneorraquidea,
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Figura 1. La ecografia muestra placenta unida al
abdomen del feto y sin cordén umbilical; deformidad
en tronco y abdomen, defecto del cierre de la pared
abdominal através del cual protruian multiples érga-
nos abdominales. La radiografia anteroposterior
muestraangulacién escolidticalumbar asociadacon
hemivértebra en L2. En miembro inferior izquierdo
habia ausencia de fémur, tibiay peroné, con presen-
cia de pie.

con asas intestinales flotando en la cavidad amnidtica,
extremidadesinferiorescortasy deformes, de sexo feme-
nino, con un cordén umbilical muy corto con dos vasos
(una arteria y una vena). Sin defectos faciales o en €l
SNC; en el corazdn se encontrd que la auricula derecha
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Figura 2. Feto de 16 semanas de edad gestacional que presenté defecto de pared
abdominal protruyendo por el asas intestinales, higado, bazo y estbmago. Ademas
anencefaliay raquisquisis completa; en las extremidades se encontrd pterigium axilar,

agenesia de radio y pulgar bilateral

Figura 3. Feto de 10 semanas con defecto en la pared
abdominal en donde la piel se continuaba con el
amnios protruyendo el higado, estdmago, asas intes-
tinales y el bazo, con un cordén umbilical de 4 cm,
con dos vasos (una arteriay unavena). Las extremi-
dades inferiores son cortas y deformes. En los geni-
tales externos se encontrd una cloacay en la ingle
derecha un remanente de pliegues labioescrotales.
Tenia escoliosis dorsal, defecto en formaciéon de
caderas y pie equino varo bilateral.
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continuabaconlavenacavay el ventricul o erahipoplasico.
Pulmoneshipopl &si cossecundariosaherniadiafragmética,
através de la cua se ascendieron los dos rifiones que
ademas eran poliquisticos. Se encontrd un defecto en la
pared abdomina en donde la piel se continuaba con el
amniosprotruyendo el higado, estbmago, asasintestinales
y el bazo. El cordonumbilical midié9cm. Enlosgenitales
externos se encontré una cloaca y un remanente de
pliegues|abioescrotalesenlainglederecha. Teniaescoliosis
dorsal, defecto en formacion de caderasy pieequinovaro
bilateral. Diagndstico: cordon corto (Figura3).

Caso 4. Mujer de 31 afios de edad, proveniente de &rea
rural y con antecedente de un aborto espontaneo. Ahoracon
un embarazo gemelar monocorionico-biamnidtico y edad
gestaciond de 31 semanas por amenorreay dos ecografias.
El primer ultrasonidorealizado ensuciudad deorigenmostro
ungemel oevanescente, congastrosquis's, miel omeningocele;
no se visudizaron las extremidades inferiores. Seremitio a
nivel [11 por trastorno hipertensivo del embarazo, ademasde
lasmalformaciones mencionadas.

Enlaecografianivel 111 del Hospital Universitario del
Valle (HUV) se encontr6 embarazo gemelar con un feto
con biometriapromedio de 31 semanasy un segundo feto
congastrosquisisy mielomeningocele, y nosevisualizaron
bien las extremidades. La paciente evoluciond haciauna
preeclampsiaseveray apesar del manejo instaurado pre-
sent6 unaeclampsiaanteparto. Se hizo un diagnostico de
abruptio de placentay através de cesarea se obtuvieron
dosrecién nacidos muertos. Uno sin malformacionesy el
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segundo conlossi guienteshallazgosenlaautopsia: gastros-
quisis, atrofiademiembrosinferiores, dextroposiciondela
totalidad delosérganosabdominales, cifoescoliosisdere-
cha, gran bol sadependientederegin hipogéstrica, queen
larevisiénmicroscopi camostréepiteliovesical, conlocua
los hallazgos se definieron como extrofia vesical, ano
imperforado, genitales ambiguios, cordén de 22 cm, con
unaarteriay unavena. Lasradiografias anteroposterior y
lateral mostraron gran cif oescoliosisderecha, agenesiade
sacro y dos hemivértebras cervicales. Diagnostico: com-
plejo OEIS.

L os cuatro casos nacieron en el Servicio de Partos del
HUV entrejunio, 2002 y noviembre, 2003. Lasautopsias
delosfetosserealizaron deacuerdo conlosprotocolosdel
Departamento de Patologiadel mismo hospital.

DISCUSION

Los cuatro casos presentados tienen en comun un
cordon umbilical corto, defecto de la pared abdominal y
defectos en las extremidades. S6lo el defecto de las
extremidadesdel primer caso correspondeaunadisrupcion
por bandas amniéticas. De acuerdo con loscriterios diag-
nosti cos, losdos primeros casos corresponden acomplejo
cuerpo extremidad. El tercero corresponderia a cordon
corto, y el cuarto cumple con todas | as caracteristicas del
complejo OEIS.

Cuando se revisan las alteraciones estructurales del
desarrollodeestoscasos, todostienenencomunel periodo
donde se producen los defectos, que corresponde al final
de la blastogénesis (cuarta semana gestacional )36,

Durante la cuarta semanade desarrollo fetal sellevan
acabo los siguientes eventos:

1. Cierredel tubo neural.

2. Plegamiento transversal y longitudinal del embrion
(formacién delapared anterior torécicay abdominal).
Establecimiento delalineamediay lalateralidad.
Desaparicion delacavidad coridnicapor expansionde
lacavidad amnidtica.

Formaciondel cordénumbilical.

Formacién del sistema cardiovascular.

Iniciodel desarrollorenal.

Apariciéneinicio del desarrollo delas extremidades.
Al observar |os posibles defectos que presentan losfetos
concompl g ocuerpoextremidad, complgo OEl Solaanoma-
lia cordon corto, se observa que todos son producto de la
ateracion de alguno de los procesos que se llevan a cabo
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durante la cuarta semana de gestacion'>-%°,

El problemainicial puede estar relacionado directa-
menteconel plegamientodel embridn, momentoenel cual
sedesarrollael cordénumbilical, lapared anterior abdomi-
nal y toracica. Unafallaen el plegamiento o cierreincom-
pleto de la pared ventral del embridn, genera un cordon
umbilical corto a producirse la expansion de la cavidad
amnidtica y obliterar la cavidad coridnica, dejando el
embrion practicamente pegado de la placenta. Toda esta
tensién puedellevar adefectosdelapared abdominal y del
amnios. El defecto delapared generarialagastrosquisis,
mientrasquelarupturadel amnios podriaterminar produ-
ciendo bandas amniéticas y sus consecuencias.

El insulto enla4 semanade gestaci6n debe correspon-
der a una ateracion grave que no sélo compromete el
plegamiento sino el resto de los procesos que se estan
dando simultdneamente*?° (Cuadro 1).

Siempreterminan estosproblemasconel desarrollode
un feto no viable debido a que un defecto tan temprano
generaalteracionesestructuralesmuy gravesy complejas
guealteranel campo primariodel desarrollodel embrion?t,

Opitz et al .= describen una serie de casos de fetos con
malformaciones congénitas que segun ellos se podrian
clasificar como defectos de la blastogénesis, porque los
mecani smosalteradoshabrian ocurrido enlosprimeros28
diasdegestacion. Lasmalformaci onesdescritasinvolucran
alteraciones en diversas estructuras, entre ellas incluyen
el complego cuerpo extremidad, el complegjo OEISy la
anomalia cordon corto. Los 4 casos de este articulo pre-
sentan malformaciones y disrupciones similares a las
descritos por ellos??2,

Laetiologiade loserrores delablastogenesis es hete-
rogénea. El principal teratdgeno descrito esladiabetesno
controladaa momentodelafecundaciony enlasprimeras
semanas de gestacion. También se relaciona esporédica-
mente alteraciones cromosdmicas numeéricasy estructu-
rales, mutaciones en multiplesgenessin ningun patron de
herenciadefinido.

Laimportancia de ladescripcion de estos 4 casosradica
en que al tener en cuenta los procesos morfogenéticos que
estan dterados y e periodo critico en que se producen, es
posiblellegar a diagnosticodel oserroresdel ablastogénesis.
Erroresque por lo general no tienen predileccion por sexoy
suriesgo derecurrenciaesbgjo. Estaconclusion, ademasde
dar una vision mas clara de la fisopatogénesis de estas
entidades, permite un consgjo genético més preciso a las
pargas.
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