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Caso CLiNICO

Presentacion familiar de gastrosquisis

PC. Vilela, M.M.R. Amorim, L.A. Mangueira, K. Azevedo, G.H. Falbo

Servicio de Cirugia Infantil, Instituto Materno-Infantil de Pernambuco, Brasil.

La presentacién familiar de gastrosquisis constituye un evento raro. Los autores relatan

Resumen

la presencia de gastrosquisis en 2 hermanos, con los mismos padres. El primer nifio con

gastrosquisis, del sexo masculino, nacié cuando la madre tenia 16 anos de edad, un aino
después nacié una nifa, con el mismo defecto. Aunque la etiologia genética no puede ser excluida, cabe espe-
cular que factores ambientales teratogénicos puedan estar implicados.

Palabras clave: Gastrosquisis - Defectos de la pared abdominal - Presentacién familiar.

Familial gastroschisis is a rare event. The authors describe the presence of gastroschisis

Summary

in two siblings of the same family. The first child, a male with gastroschisis was born

when the mother was 16 years of age. A year later a girl was born with the same
defect. Though a genetic etiology cannot be completely excluded, we must speculate whether environmental

teratogenics factors could be implicated.

Index words: Gastroschisis - Abdominal wall defects - Familiar presentation.

A incidéncia familiar da gastrosquise constitui-se num evento raro. Os autores relatam

Resumo

a ocorréncia de gastrosquise em dois irmdos de mesmos pais. O primeiro, de sexo

masculino, nasceu quando a mae tinha 16 anos de
>idade, e um ano depois nasceu um menina também com o mesmo defeito. Ainda que a etiologia genética ndo
possa ser excluida, pode-se especular que fatores ambientai estejam implicados.

Palavras chave: Gastrosquise - Defeitos da parede abdominal - Ocorréncia familiar.

La gastrosquisis es un defec-
to de la pared abdominal
anterior a nivel para-umbili-
cal, mas frecuentemente a la derecha, a través del
cual pueden eviscerarse ansas intestinales, estoma-
go, vejiga y anexos"*** Esta relacionada a una falla
del tejido mesenquimatoso, con reabsorcion de la
piel adyacente, que ocurre en general entre la sexta
y la décima semana de vida intrauterina, probable-
mente como consecuencia de una vascularizacion
inadecuada®**®,

Introduccion

La incidencia varia entre 1y 2 por cada 10.000 na-
cimientos"’, siendo mas elevada en madres jovenes,
con menos de 30 afios y de baja paridad, con historia
previa de aborto y/o parto prematuro®. Los recién na-
cidos de sexo masculino son los mas afectados en una
proporcion de 1,5:1 sobre el sexo femenino®. El riesgo
parece aumentar en las poblaciones de nivel socio-
econémico bajo o con inestabilidad social’.

La mayoria de los casos son esporadicos, atribui-
dos en general a causas ambientales’. Algunos estu-
dios han demostrado su asociacion con drogas de
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efecto vasoactivo, como la efedrina, la cocaina, la
marihuana, los anticonceptivos hormonales, el alce-
hol, el tabaco y los salicilatos™®. Excepcionalmente se
puede poner en evidencia alteraciones cromosémi-
cas, existiendo relatos de 3 casos asociados con Sin-
drome de Down®. La asociacion con otras malforma-
ciones puede ocurrir entre un 7 a un 30 % de los ca-
sos en que se observan generalmente atresias y de-
fectos de rotacion del tubo digestivo™®.

A pesar de ser muy rara la presentacion familiar
esta ha sido documentada’***® inclusive en gemelos
monocigoticos’. En un estudio de base poblacional
realizado en California en 1993, Torfs y Curry encon-
traron 127 familias afectadas de las cuales 6 (4,7%)
tenian afectado mas de un miembro®. En una revision
de la literatura realizada en 1993, Chun y celabora-
dores encontraron hasta ese momento 10 casos fami-
liares de gastrosquisis y presentaron 2 adicionales,
sugiriendo causas multifactoriales'. Nosotros, pudi-
mos identificar la publicacion de 3 cases mas, entre
1994 y 1999%%1°,

En el presente estudio, relatamos la presentacion
de gastrosquisis en 2 nacimientos sucesivos en la mis-
ma familia (varén y mujer) ambos casos tratados des-
pués del parto en el Instituto Materno-Infantil de
Pernambuco (IMIP).

Madre de 17 anos de raza
negra, con escolaridad in-
completa, matrimonio esta-
ble, procedente de San Joaguin del Monte PE.

El primer parto fue en 1998, en su ciudad, tuvo un
recién nacido de término, varon que pesé 2500 g y
presentd una gastrosquisis. No tenia estudios prena-
tales y no tenia diagndstico de malformacion fetal
antes del parto. Fue derivado inmediatamente a Ca-
ruaru luego del nacimiento y de alli a nuestro hospi-
tal, con signos clinicos y de laboratorio de infeccion a

Presentacion
del caso

su ingreso. Recibio antibioticoterapia (ampicilina y
gentamicina). Se realizo el primer tiempo de la corre-
cién quirdrgica, con la colocacion de un silo, Evolu-
ciond satisfactoriamente y se dio de alta de la UTl a
la semana. Presento luego desmejoramiento del cua-
dro infeccioso, evoluciono con sepsis y falla multior-
ganica. Fallecié a las 2 semanas de vida.

El segundo parto ocurrié en 1999, asistido nueva-
mente en San Joaquin, nacié un nifio de término de se-

xo femenine, que pesaba 2600 g, con gastrosquisis. En
esta Ultima gestacion la paciente habia tenido asistencia
prenatal (6 consultas), con control de ultrasonografia
que no evidencié ninguna alteracion fetal. El recién na-
cido fue derivado el mismo dia del nacimiento al hospi-
tal, donde se efectud la correccion quirtrgica en dos
tiempos. En la primer cirugia a las 24 horas se evidencio
una asociacion con una atresia intestinal de tipo Il B y
fue confeccionado un silo. En la sequnda cirugia 11 dias
después se realizo la correccion quirargica de la gastros-
quisis, con reseccion del intestino atrésico y anstomosis
ileal término-terminal. Fue dado de alta en condiciones
satisfactorias 2 semanas despueés.

Se realizé una entrevista pormenorizada con la
madre quien negd tabaquismo, etilismo y uso de dro-
gas antes y durante las gestaciones, refiriendo no ha-
ber utilizado anticonceptivos hormonales orales al
inicio del segundo embarazo. No tenia antecedentes
morbides relevantes, relatande sélo historia familiar
de diabetes. Nego otros casos de gastrosquisis en la
familia. Menarca a los 12 afios, con inicio de activi-
dad sexual a los 13 y primera gestacién a los 15 afos.
No presentaba consanguinidad con el cényugue. Rea-
lizo examenes de laboratorio siendo de grupo san-
guineo tipo A positivo, VDRL negativo, glucemia en
ayuno de 83 mg % y post prandial de 135 mg/%, exa-
men de orina nermal, urocultivo negativo, hemoglo-
bina de 12,2 % y hematocrito de 37,6 %.

Les casos de gastrosquisis en la
misma familia, afectando her-
manos, como describimos en
el presente estudio, son raros, existiendo pocos y espo-
radicos relatos en la literatura internacional"**?. En el

Discusion

Unico estudio de base poblacional®'® se encontré una
tasa de recurrencia de alrededor de 3,5 % en multiparas
con un recién nacido anterior afectado.

El estudio de esos casos sugiere una posible base
genética junto a los factores de riesgo ya conocidos,
como factores ambientales, uso de drogas, alcohol y
tabaco. Yang y colaboradores (1992) sugieren que un
modelo autosémico recesivo podria explicar la recu-
rrencia familiar de defectos de la pared abdominal,
asi como la asociacion con otras malformaciones'’.

La recurrencia familiar podria reflejar la persis-
tencia de factores ambientales que pudieran afectar
a la gestante®. Desafortunadamente la historia ma-
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terna no fue adecuadamente investigada en diversos
estudios. La presencia de malformaciones asociadas,
puede ser compatible con alteraciones cromosomicas,
pero también podria ser explicada por la etiologia
vascular comun, determinando el defecto de la pared
abdominal, de las atresias y de los defectos de rota-
cién del tubo digestivo'.

Ademas de estas consideraciones, juzgamos rele-
vante la publicacion de relatos de presentacion fami-
liar de la gastrosquisis, lo que podria permitir en el
future un analisis conjunto de todos los casos, inclusi-
ve con la evaluacion epidemiolégica y genética de to-
dos los familiares. Tal abordaje podria contribuir a
dilucidar la real etiologia de la gastrosquisis, que se-
ria de fundamental importancia en el sentido de su-
gerir medidas preventivas, especialmente cuando ya
existe un caso de recién nacido afectado en la familia.
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