
ResUMen
Introducción: las alteraciones del cordón umbilical 
están asociadas con diversas complicaciones de la 
gestación a corto y a largo plazo, algunas con pocas 
probabilidades de sobrevida y relacionadas con 
lesiones fetales múltiples. El complejo Limb-Body 
Wall (LBWC), compuesto por defectos de la pared 
corporal lateral y anomalías por acortamiento de 
miembros, es una de tales complicaciones, cuyas aún 
discutidas etiologías, pobre pronóstico y posibilidad 
de recurrencia hacen que cobre importancia en el 
diagnóstico ecográfico, la atención neonatal y el 
abordaje de la autopsia. 
Objetivos: reportar un caso de LBWC y revisar la 
literatura publicada sobre su etiología, características 
clínicas y diagnóstico, en el contexto de las 
complicaciones asociadas con las alteraciones del 
cordón umbilical. 
Materiales y métodos: se presenta el caso clínico 
de una recién nacida de primer embarazo de madre 
adolescente quien consultó a una entidad de nivel 
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referencia y alta complejidad, recién nacida que falleció 
a los pocos minutos de nacer; presentaba defecto de 
la pared abdominal, escoliosis y esbozo de miembro 
superior izquierdo, asociado con cordón umbilical de 
6 cm. 
Se realizó una revisión de la literatura publicada 
en las bases de datos Medline vía PubMed, Ovid 
e Hinari. 
Conclusión: el LBWC se asocia con un índice 
importante de morbimortalidad y con la expresión 
de un cordón excesivamente corto; por tanto, 
cobra gran relevancia hacer un diagnóstico 
oportuno y brindar asesoría genética adecuada a 
las familias. 
Palabras clave: cordón umbilical, anomalías 
de la pared abdominal, ultrasonografía prenatal, 
asesoramiento genético.

sUMMaRY 
Introduction: umbilical cord alterations are 
associated with several short and long-term 
complications during pregnancy, some involving 
little chance of survival related to multiple foetal 
lesions. One of those anomalies is the Limb-Body 
Wall Complex (LBWC) which consists of lateral body 
wall defects and anomalies due to shortening of the 
limbs. Its still discussed aetiology, poor prognosis 
and possible recurrence make it important in 
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fet a les,  par t icu larmente con defectos de 
la pared abdominal, deformidades de las 
extremidades y de la columna vertebral. Además 
de las malformaciones y de las complicaciones 
neonatales, se ha asociado con pobre coeficiente 
intelectual y otras complicaciones neurológicas.8 
El complejo Limb-Body Wall constituye una de las 
expresiones más graves de fetos afectados por 
un cordón excesivamente corto. Esta entidad 
se caracteriza por defectos de la pared corporal 
lateral asociados con anomalías por acortamiento 
de miembros y con alta morbimortalidad de los 
fetos afectados, desencadenándose la mayoría de 
los casos en abortos o mortinatos. Debido a la 
alta mortalidad asociada y al poco conocimiento 
por parte del cuerpo médico, podría decirse 
que la f recuencia de esta enfermedad se 
encuentra subest imada, por lo cual cobra 
importancia hacer una revisión exhaustiva de la 
literatura publicada para brindar herramientas 
adecuadas a los médicos que tratan este tipo de 
patologías (ginecólogos, genetistas, patólogos, 
neonatólogos, entre otros) para realizar un 
adecuado abordaje y manejo. Se informa de un 
caso estudiado en nuestro servicio de patología, 
que presentaba los cr iter ios d iagnóst icos 
compatibles con esta enfermedad, y se revisan 
las alteraciones relacionadas con cordones muy 
cortos, en este caso el LBWC, con el objetivo de 
revisar la literatura respecto a su epidemiologia, 
características clínicas, etiología y diagnóstico. 

RePORTe De casO
Recién nacido recibido en el servicio de patología del 
Hospital Universitario San Ignacio, entidad privada 
de nivel IV de complejidad que atiende pacientes de 
los regímenes contributivo y subsidiado, de todos 
los niveles socioeconómicos. Producto del primer 
embarazo de madre de 17 años con ecografía de 34 
semanas en la que se observó feto con defecto de 
pared abdominal anterior y pie equino varo bilateral; 
se realizó cesárea programada a las 37 semanas de 
gestación; el recién nacido falleció a los pocos minutos 

ecographic diagnosis, neonatal attention and the 
approach during autopsy. 
Objectives: reporting a case of LBWC and 
reviewing the literature published about its 
aetiology, clinical characteristics and diagnosis 
within the context of the complications associated 
with umbilical cord alterations. 
Materials and methods: a clinical case of a 
female newborn resulting from an adolescent 
mother’s f irst pregnancy who consulted a 
reference and high complexity entity is presented. 
The newborn died a few minutes after being born, 
presenting a defect of the abdominal wall, scoliosis 
and upper left limb stump associated with a 6 cm 
umbilical cord.
The literature published in Medline data bases was 
reviewed using PubMed, Ovid and Hinari. 
Conclusion: LBWC is an expression of an 
excessively short cord and is associated with 
important morbidity-mortality. Thus an early 
diagnosis must be made and suitable genetic advice 
given to families. 
Key words: umbilical cord, abdominal wall 
anomaly, prenatal ultrasonography, genetic 
consultation.

inTRODUcciÓn
Las condiciones de la vida fetal intrauterina 
determinan, además del desarrollo y sobrevivencia 
fetal, la adecuada adaptación del recién nacido y la 
aparición de diversas e importantes enfermedades 
de la adultez.1,2 Un inadecuado desarrollo fetal 
depende del genoma y de la epigenética.3 El 
cordón umbilical, conexión entre la madre 
y el hijo, juega un importante papel en estas 
relaciones.4 La longitud del cordón umbilical y 
su enrollamiento tradicionalmente son índices 
de la movilidad fetal:5,6 tanto los cordones cortos 
como los largos tienen complicaciones obstétricas 
y la longitud anormal del cordón umbilical es 
considerada un factor principal que predispone 
a complicaciones periparto.7 Los cordones 
muy cortos se relacionan con anormalidades 
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de vida. En el estudio radiológico se observó escoliosis 
dorsolumbar, ausencia de extremidad superior 
izquierda y gran masa que involucra hemitórax, 
hipocondrio y flanco izquierdo. En la necropsia se 
determinó que el recién nacido era de sexo femenino, 
con defecto de la pared toracoabdominal izquierda 
con exposición de órganos: hígado, bazo, estómago, 
intestino grueso, intestino delgado, páncreas, 
pulmón izquierdo, corazón, vejiga, ovario y útero, 
los cuales estaban parcialmente contenidos en la 
bolsa amniótica. El miembro superior izquierdo era 
un esbozo de 1 cm. Se evidenció cordón umbilical 
corto (6 cm), y pulmones con lobulación anómala 
(figuras 1-3).

La necropsia, la toma de fotografías y otros 
estudios complementarios se realizaron con el 
consentimiento informado de los padres. Las 
fotografías protegen la identidad del recién nacido 
y su familia.

MaTeRiaLes Y MÉTODOs 
Se realizó una revisión de la literatura publicada en las 
bases de datos Medline vía PubMed, Ovid e Hinari, 
utilizando las palabras clave: “limb-body wall complex, 
umbilical cord abnormalities, abdominal wall abnormalities, 
prenatal ultrasonography”. Se evaluaron artículos en 
inglés y en español sin restricción de fecha.

ResULTaDOs
Se obtuvieron aproximadamente 65 referencias 
y se incluyeron las referencias de artículos de 
revisión, reportes de casos, hallazgos de patología 
y diagnóstico temprano. 

DiscUsiÓn 
El LBWC consiste en un grupo heterogéneo de 
malformaciones fetales que incluyen defectos 
de la pared corporal lateral (abdominosquisis o 
toracosquisis) y anomalías por acortamiento de 
miembros.9 La mayoría de los casos son abortos 
o mortinatos. Se ha estimado una prevalencia de 
1/10 000 a 1/40 000 nacimientos,10 aunque puede 
que estos cálculos no reflejen lo que realmente 

Figura 1. Recién nacido unido a la placenta. Escoliosis 
dorsolumbar severa.

Figura 2. Cordón umbilical de 6 cm.

Figura 3. Esbozo de miembro superior izquierdo y bolsa 
amniótica.
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sucede, dada la alta mortalidad temprana en el 
embarazo. Esta patología se distribuye igualmente 
en ambos sexos.11 Se define como “complejo”, ya 
que hay alteración en “campos del desarrollo” del 
embrión,12 los cuales han sido definidos por Opitz13 
como partes del embrión en las que el desarrollo 
es controlado y coordinado con un orden espacial, 
sincronizado temporalmente y de manera jerárquica. 
Los criterios diagnósticos descritos por Van Allen y 
colaboradores en 1987,14 incluyen: 1) exencefalia/
encefalocele y hendiduras faciales, 2) toraco y/o 
abdominosquisis y 3) defectos en miembros. Se 
requieren dos de los tres criterios y debe presentarse 
el defecto en la pared que demuestre la ausencia 
de una porción de la pared corporal, incluyendo 
piel, músculo y peritoneo15; ocurre en varias 
formas, desde onfalocele y gastrosquisis hasta 
malformaciones más complejas.16-20 

Pueden también asociarse malformaciones 
internas en el 95% de los casos, por ejemplo, 
anomalías urogenitales, ano imperforado y 
cifoescoliosis,21 esta última atribuida a aplasia 
o hipoplasia de los músculos paravertebrales.21 
Otros defectos pueden ser malformaciones en 
el sistema nervioso central (SNC), hendiduras 
faciales, malformaciones cardiovasculares y 
ausencia o hipoplasia del diafragma.15 Los defectos 
de los miembros están presentes en el 96% de 
los casos,21 siendo más comunes los defectos en 
miembros inferiores, que pueden ser pie equino, 
surcos anulares, oligodactilia, rotación anormal, 
sirenomelia y, eventualmente, ausencia completa 
de una pierna o de una hemipelvis. Además, hay 
anormalidades como cordón umbilical corto o 
cordón bivascular15 hasta en el 90% de los casos, 
dado que la formación de la pared corporal normal 
se encuentra fuertemente asociada con la formación 
del cordón umbilical.22-24 

Gilbert-Barness y colegas dividieron los casos 
de cordón corto en grupos etiológicos:25 grupo I: 
cordón corto con bandas amnióticas, secuencia 
ADAM;26,27 grupo II: cordón corto menor de 10 
cm, con defecto de la pared abdominal, cuerpo 

fetal “inclinado” llamado pleurosomo-schisi (apertura 
lateral del tronco)28 y ausencia de extremidad; grupo 
III: cordón corto con severo defecto de cierre de la 
línea media, con onfalocele, ectopia cordis, extrofia 
vesical, labio y/o paladar hendido y defectos del 
tubo neural; grupo IV: cordón corto en gestación 
gemelar anormal; grupo V: cordón corto con 
desorden neuromuscular, artrogriposis y defectos 
de las extremidades; grupo VI: cordón corto con 
defecto de la pared abdominal y onfalocele. Con 
base en estos grupos etiológicos puede decirse 
que el caso de LBWC reportado hace parte del 
grupo II. El cordón umbilical corto es considerado 
como “frecuente” por Jones y colaboradores en 
la secuencia ADAM, LBWC, síndrome Neu-
Laxova, fenotipo Pena-Shokeir y en la dermopatía 
restrictiva; se considera “ocasional” en la secuencia 
disruptiva amioplasia congénita y el síndrome de 
pterigio múltiple letal.29

Se han descrito dos fenotipos principales en la 
literatura:9,30,31 1) fetos con defectos craneofaciales: 
muestran dos características específicas: a) 
encefalocele o exencefalia, siempre asociada con 
hendiduras faciales, b) bandas amnióticas y/o 
adhesiones amnióticas anchas entre el defecto 
craneano y la placenta; 2) fetos sin defectos 
craneofaciales: usualmente presentan anomalías 
urogenitales, atresia anal, meningocele lumbosacro 
y anomalías placentarias con cordón umbilical 
corto, persistencia de celoma extraembrionario y 
amnios intacto.

La etiología del LBWC es desconocida, pero se 
han propuesto diferentes teorías: 1) defectos en 
el disco germinal que conducen a un plegamiento 
embrionario anormal, esto lleva a un cierre 
defectuoso de la pared abdominal, desarrollo 
anormal del cordón umbilical y persistencia de 
celoma extraembrionario que se comunica con 
la cavidad abdominal; 2) ruptura temprana del 
amnios y formación de bandas amnióticas, con 
posible compresión mecánica entre las semanas 3ª 
y 5ª de vida intrauterina;21 3) disrupción vascular, 
que explicaría la alta incidencia de malformaciones 
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internas, tal vez secundaria a hipoplasia de vasos 
sanguíneos (por disgenesia embrionaria), más 
que ser el factor etiológico primario.10 Otros han 
agregado como etiopatogenia, un disco germinal 
defectuoso con alteraciones generalizadas en el 
desarrollo embrionario temprano.11 Se han hecho 
estudios experimentales en busca de las señales del 
cierre de la pared abdominal, en los que se atribuye 
un papel importante al factor de transcripción AP-
2-alfa.32 

No hay teratogénicos conocidos ni anomalías 
genéticas11,32 o cromosómicas relacionadas y el 
riesgo de recurrencia para un embarazo posterior es 
muy bajo,30 sin embargo, se ha descrito recurrencia 
familiar de un hermano con LBWC y el otro con 
secuencia de bandas amnióticas,33 y otro caso de 
dos hermanos con LBWC.11,34 Se han observado 
algunas asociaciones con el uso de anticonceptivos 
orales durante los primeros meses de embarazo11 
y consumo de cocaína.21,35 Además, también se ha 
reportado LBWC posterior a fertilización in vitro 
en gestación única36 y gemelar.37 

Dado el pobre pronóstico de esta enfermedad, 
en comparación con entidades que también 
implican defectos en la pared abdominal, es 
importante establecer un correcto diagnóstico 
diferencial.38 Se requiere un cuidadoso estudio 
ultrasonográfico del feto cuando se sospeche un 
defecto ventral de la pared abdominal,9,15,16,21,30,39,40 
siendo la mayoría de las características fácilmente 
reconocibles; solamente el oligohidramnios severo o 
una estructura complicada de las vísceras herniadas 
impiden una adecuada visualización de las márgenes 
fetales.15 Se observa una masa anterior o lateral al 
abdomen y/o tórax del feto, usualmente representada 
por el hígado y los intestinos.41 El hallazgo de bandas 
amnióticas y una conexión anormal entre el feto y 
la placa coriónica pueden ser interpretados como 
un signo de ruptura de la membrana amniótica y 
persistencia de celoma extraembrionario. Un punto 
importante para distinguir entre los diferentes 
defectos de la pared abdominal anterior es la 
posición del defecto en relación con la inserción 

del cordón umbilical: en LBWC se presenta un 
gran defecto lateral excéntrico, mientras que 
en la gastrosquisis se suele observar un defecto 
paraumbilical derecho, y el onfalocele y la pentalogía 
de Cantrell comprometen la línea media en el 
sitio de inserción del cordón.42 Se suele identificar 
cifoescoliosis severa y alteraciones del cordón en la 
mayoría de los casos.23,24 La detección de un amplio 
rango de malformaciones en miembros completa 
el cuadro de LBWC y cuando hay presencia 
de defectos craneanos o hendiduras faciales se 
logran reconocer por ecografía. Sin embargo, la 
extensión de los defectos internos es difícil de 
demostrar;42,43 con resonancia nuclear magnética 
se pueden determinar con más exactitud las masas 
pélvicas y otras anomalías.44 Se puede identificar 
el fenotipo según el conjunto de características 
observadas en la ecografía.45 También se han 
estudiado otras aproximaciones paraclínicas y se 
ha encontrado que las concentraciones antenatales 
elevadas de alfafetoproteína sérica pueden sugerir 
el diagnóstico.40 Por último y para completar la 
aproximación diagnóstica a esta entidad, es crucial 
el examen de la placenta y del cordón umbilical.46 

cOncLUsiÓn
Se hace el informe de un caso con características 
clínicas de LBWC, en el cual se pudo hacer un 
adecuado diagnóstico clínico y por imágenes, de 
acuerdo con lo reportado en la literatura; este caso 
y la revisión realizada ilustran la importancia de 
reconocer este tipo de patologías para hacer un 
oportuno y adecuado diagnóstico y una correcta 
asesoría a las familias.
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