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PRESENTACIÓN DE CASO
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Resumen
La atresia duodenal (AD) es una patología congénita
infrecuente  .  Es  el  resultado  de  una  falla  en  la
recanalización del  duodeno y  se  puede encontrar
asociada  a  cromosomopatías  como  el  Síndrome
Down en el 30% de los casos. El síndrome de down
se produce por una trisomía del par cromosómico 21
y  es  la  aberración  cromosómica  más  frecuente.
Debido a la necesidad de contar con reportes de
esta alteración presentamos el diagnóstico prenatal
por  ultrasonido  y  estudio  citogenético  de  una
paciente de 25 años de edad a  la  que a  las  28
semanas de gestación se le  detectó en abdomen
fetal  una  imagen  ecolúcida  dual  por  debajo  del
estómago (Imagen en doble Burbuja) compatible con
atresia  duodenal.  Por  sospecha  de  asociación  de
este  tipo  de  malformación  con  enfermedad
cromosómica,  se  le  realizó  diagnóstico  prenatal
citogenético,  cuyo  resultado  fue:  47,XX,  +21,
inv(9)(p11;q12),  feto  femenino  positivo  para  una
trisomía 21 e inversión pericéntrica del cromosoma
9. Luego del asesoramiento genético, la pareja optó
por la interrupción excepcional de la gestación. Se
confirmó por anatomía patológica la presencia de la
atresia duodenal y rasgos dismórficos compatibles
con el síndrome down.
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Abstract
Duodenal atresia (AD) is a rare congenital pathology.
It is the result of a failure in the recanalization of the
duodenum  and  can  be  found  associated  with
chromosomopathies such as Down syndrome in 30%
of cases. Down syndrome is caused by a trisomy of
the 21 chromosome pair and is the most frequent
chromosomal aberration. Due to the need to have
reports of this alteration, we present the prenatal
diagnosis by ultrasound and a cytogenetic study of a
25-year-old  patient  who,  at  28  weeks  pregnancy,
had  a  dual  echolucent  image  below  the  fetal
abdomen under the stomach (double bubble image)
compatible with duodenal atresia. On the bases of
the suspicion of the association type of malformation
with chromosomal disease,  a prenatal  cytogenetic
diagnosis was performed, resulting: 47, XX, +21, inv
(9) (p11; q12), female fetus positive for trisomy 21
and pericentric  inversion  of  chromosome 9.  After
genetic  counseling,  the  couple  opted  for  the
exceptional pregnancy interruption. The presence of
duodenal  atresia  and  dysmorphic  features
compatible with down syndrome were confirmed by
pathological anatomy.
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INTRODUCCIÓN

La  atresia  duodenal  (AD)  es  una  patología
congénita  infrecuente,  con  una  incidencia  de
entre 1 a 2.25 casos por  cada 10000 nacidos
vivos,(1-5) con igual incidencia en ambos sexos y
consiste en la  obliteración total  del  lumen del
dudodeno.  (1 -3 )  .Embriológicamente,  es  el
resultado de una falla en la recanalización del
duodeno,  alrededor  de  las  11  semanas  de
gestación (2  ,  4)  y  se  ha  encontrado  que  esta
alteración  tiene  una  relación  directa  con
prematurez, bajo peso al nacer y polihidramnios.(2)

Aproximadamente 0,9% de todos los  neonatos
son portadores de una anomalía digestiva, lo que
significa  que  estos  procesos  ocupan  el  cuarto
lugar  de  las  anomalías  congénitas  fetales  en
orden  de  frecuencia.  Desde  el  punto  de  vista
ecográfico, tiene interés el hecho de que 10% de
los  polihidramnios  se  asocia  a  anomalías
gastrointestinales.(4)

El diagnóstico en aproximadamente el  50% de
los casos es prenatal por medio de la realización
de  una  ecografía.(3)  Cabe  hacer  notar  que  las
anomalías  ultrasonográficas  de  la  atresia  del
intestino delgado generalmente se  manifiestan
con  dilatación  de  asas  intestinales  distales  al
duodeno, en el tercer trimestre del embarazo,(5)

aunque  en  algunos  casos  puede  detectarse  a
partir de las 20 semanas de gestación.(3)

Es importante resaltar la gran frecuencia de otras
anoma l í as  asoc iados  a  l a  AD  (50%) ,
especialmente cromosomopatías tipo trisomía 21
(30 a 45%),(4)  que es la alteración cromosómica
diagnosticada con mayor frecuencia mediante el
diagnóstico prenatal  cromosómico (DPC),(6  y  7)  y
que ha evolucionado a la par con el desarrollo de
los equipos de ecografía y el entrenamiento de
los ecografistas.(6 y 8)

El síndrome Down (SD) se caracteriza por ser la
trisomía completa del par cromosómico 21 en el
95% de los casos y ocurre aproximadamente en
uno de cada 680 nacimientos vivos.(9-11) En Cuba
el  SD  es  la  causa  congénita  más  común  de
retardo  mental  grave,  con  una  frecuencia  de
presentación de 0,9/1000 nacidos vivos, lo que
justifica la búsqueda constante de métodos más
sensibles de diagnóstico prenatal.(12 y 13)

En  ocasiones,  en  los  estudios  citogenéticos
pueden  detectarse  algunas  variaciones  en  la
morfología de los cromosomas que no tienen un

efecto  adverso  en  el  fenotipo  del  paciente.
Algunos  de  los  heteromorfismos  que  suelen
aparecer  con más frecuencia  se  hallan  en las
regiones heterocromatinas de los cromosomas 1,
9,  16  y  en  los  acrocéntricos, (14-16)  siendo  el
cromosoma 9 el que presenta el más alto grado
de  var iaciones  morfológicas  entre  los
cromosomas humanos no acrocéntricos.(16) Como
muchos  de  los  genes  necesarios  para  la
viabilidad embrionaria y la fertilidad residen en la
heterocromatina; la presencia de estas variantes
se  ha  relacionado  con  diferentes  procesos
patológicos como la infertilidad idiopática y en
casos de abortos espontáneos. Además, algunos
estudios han demostrado que existe una mayor
prevalencia  de  las  anomalías  cromosómicas
numéricas y variantes polimórficas en pacientes
sometidos a procesos de reproducción asistida.
(16-18 )

La mayor parte de las alteraciones cromosómicas
sucede en parejas con cromosomas sanos y se
originan  como  eventos  nuevos,  casi  siempre
durante la gametogénesis. Se estima que del 18
al 19 % de los ovocitos y del 3 al 4 % de los
espermatozoides son aneuploides, por lo que no
es  so rp rendente  que  una  de  cada  13
concepciones  tenga alteraciones  cromosómicas
con  implicaciones  médicas,  económicas  y
sociales. (19  y  20)  Teniendo  en  cuenta  la  baja
frecuencia de la AD, así como su asociación con
el  diagnóstico  de  síndrome  Down,  decidimos
presentar este caso para que sirva de referente a
otros especialistas.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Se presenta el caso de una gestante de 25 años
de edad, con 28 semanas de gestación remitida
de su área de salud porque en el  ultrasonido
(UTS) del tercer trimestre realizado en su área se
observaba a nivel de abdomen fetal una imagen
ecolúcida por debajo del estómago. En el Centro
Provincial  de  Genética  Médica  de  Cienfuegos
(CPGMC) se le realiza UTS nuevamente donde se
describe:  feto  único,  latidos  presentes,  líquido
amniótico  normal,  placenta  anterior,  medidas
fetales  acordes  con  su  edad gestacional  (EG),
observándose  además  una  gran  imagen
ecolúcida  dual  a  continuación  del  estómago
(imagen  en  doble  burbuja),  que  podía  estar
relacionada con AD (Fig.1). Se evoluciona 15 días
posteriores y se observa que persiste la imagen,
además se detecta en el perfil del feto un hueso
nasal pequeño y clinodactilia.
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Esta  pareja  es  asesorada y  se  les  propone la
terminación voluntaria del embarazo, los cuales
deciden continuar la gestación, se les explica que
este tipo de defectos  puede verse asociado a
alteraciones cromosómicas y se les propone el
diagnóstico prenatal citogenético (DPC), la pareja
acepta y se le realiza la amniocentesis,  a los 20
días  se  emite  e l  resultado  del  estudio
cromosómico donde se informa  47,XX,  +21,  
inv(9) (p11;q12), lo que se traduce en un feto
femenino  portador  de  una  trisomía  21  y  una
inversión pericéntrica en un cromosoma 9. Dado
estos nuevos hallazgos la pareja es asesorada
nuevamente  y  se  le  propone  la  interrupción
excepcional de su embarazo, ellos aceptan y se
le realiza la misma en el Hospital Ginecobstétrico
“Ramón González Coro”.

En el  informe anatomo patológico se describe:
feto femenino de 2120 gr, con rasgos dismórficos

(hipertelorismo, ojos rasgados, aplanamiento de
hueso  nasal,  macroglosia,  epicanto,  surco
simiano  bilateral),  congestión  severa  de  vasos
leptomeníngeos, y atresia de 3 cm en segunda
porción duodenal. La paciente fue informada del
interés en publicar el trabajo y aceptó mediante
un consentimiento informado (Anexo 1).

Esta publicación fue aprobada por el Comité de
Ética  y  el  Consejo  Científico  del  Hospital
Pediátrico  de  Cienfuegos  “Paquito  González
Cueto”, al cual se encuentra adjunto el Centro
Provincial de Genética Médica.

DISCUSIÓN

Los defectos cromosómicos constituyen un factor
de  r iesgo  que  ocasionan  enfermedad  y
mortalidad  en  el  feto,  producen  abortos
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espontáneos,  óbitos,  muerte  neonatal,
malformaciones  congénitas,  así  como  retraso
mental;  s iendo  de  vital  importancia  el
diagnóstico  precoz  de  cualquier  alteración
cromosómica. Esto permite valorar la posibilidad
de  tratamiento  intrauterino,  interrupción  del
embarazo, preparación del núcleo familiar y del
personal  de  salud,  así  como para  la  atención
óptima  del  neonato  afectado,  con  el  fin  de
minimizar el daño y mejorar el tratamiento o la
rehabilitación.(20 y 21)

El origen de la AD se ha intentado explicar por la
disrupción  de  los  eventos  de  obliteración  y
recanalización  de la  luz  del  intestino  primitivo
embrionario  o  bien,  por  accidentes  vasculares
mesentéricos  ocurridos  durante  la  gestación  y
gatillados  por  vólvulo  e  invaginación  intestinal
entre otros.(24 y 22) Recientemente se ha postulado
el rol que podría desempeñar en la génesis de la
atresia intestinal, la mutación del gen codificador
del receptor 2b para el factor de crecimiento de
fibroblastos (Fgfr2b), el cual regula la apoptosis y
proliferación  de  múltiples  sistemas  incluido  el
tracto  gastrointestinal.  En  modelo  animal,  la
deleción del gen Fgfr2b resulta en incremento de
la  apoptosis  de  células  intestinales  lo  que  se
expresa fenotípicamente como atresia.(22)

En el CPGMC se realizó el diagnóstico ecográfico
con dos dimensiones, con el cual se logró realizar
un  diagnóstico  certero.  El  estudio  citogenético
fue realizado en nuestro laboratorio.

En  la  literatura  encontramos  un  reporte  en
México de una paciente de 30 años de edad que
cursó  con  un  embarazo  normal  hasta  las  31
semanas  de  gestación,  en  el  que  tuvo  un
crecimiento  abdominal  acelerado  y  a  las  36
semanas  se  realizó  ultrasonido  obstétrico;
apreciándose en el feto: dilatación gástrica y de
asas  intestinales  (imágenes  ecolúcidas),  en  la
parte inferior del abdomen fetal. Poco después
de nacer falleció luego de dos cirugías. (5)

El  Diagnóstico  Prenatal  Ultrasonográfico  de
nuestro caso se realizó a las 28 semanas, mas
tempranamente  que  en  otros  reportes,  y  se
confirmó por citogenética, coincidiendo con lo 
revisado en la literatura.(3 y 5)

Como en nuestro caso, es frecuente la presencia
de  AD  asociada  al  síndrome  Down  (28-30%),
aunque solo el 4% de los pacientes portadores de
síndrome  Down  presentan  dicha  patología.(3)

Otras posibles asociaciones son las cardiopatías
congénitas (40-50%) tipo CIA o CIV, malrotación

intestinal  (19%),  malformaciones  renales,
vertebrales,  facies  achatada  (90%),  fisuras
palpebrales  oblicuas  hacia  arriba  (80%),
pabellones auriculares de baja implantación, y/o
displásicos  (60%),  pliegue  palmar  único
transverso  retraso  del  desarrollo  psicomotor  y
retraso mental.(3 y 11)

Son indicadores precoces del síndrome de Down
(SD) los  marcadores ultrasonográficos como la
hipoplasia o ausencia del hueso nasal (65% de
fetos con SD), con una sensibilidad de 41 % y
una especificidad de 100 % para su detección,(11, 13

y 21) y la hipoplasia de la falange media del quinto
dedo (presente en  el 60% de los fetos con SD),
que  puede  estar  asociada  con  clinodactilia  o
superposición del quinto dígito sobre el cuarto.(13) 

Ambos marcadores se encontraron en este caso.

El  SD no es una entidad exclusiva de madres
añosas,  puede  presentarse  tanto  en  una
gestante de 15 años como en una gestante de 48
años,  ya  que  existen  otros  factores  de  riesgo
como la deficiencia de folatos, la presencia de
genes  v incu lados  a  la  no  d i syunc ión
cromosómica en la meiosis materna,(11) de hecho
un estudio reporta que las madres menores de
20 años de edad tuvieron mayor riesgo de tener
un hijo con atresia intestinal.(5)   En este caso no
conocemos  la  causa,  pero  al  tratarse  de  una
paciente de 25 años puede deberse a una de las
causas mencionadas anteriormente.

Es  llamativo  la  presencia  de  una  variante
polimórfica en el cromosoma 9 en este caso, ya
que  la  presencia  de  estas  variantes  se  ha
relacionado con diferentes procesos patológicos
como  la  infertilidad  idiopática  y  en  casos  de
abortos espontáneos.(16- 18) Su relación con estas y
otras anomalías es aún motivo de estudio.

El  diagnóstico  prenatal  debe  ser  integrado,
involucrando  la  participación  de  un  equipo
multidisciplinario  y  la  realización  sistematizada
de pruebas pertinentes en cada caso.(11)  Casos
como este son un buen ejemplo de esto, pues
gracias a la colaboración de los ultrasonidistas y
el personal médico y de laboratorio del CPGMC se
llegó a un diagnóstico certero.

También debe tomarse en cuenta al asesorar a
las pacientes que, aunque el estudio citogenético
se  considera  el  método  definitivo  para  el
diagnóstico prenatal de cromosomopatías, la alta
sensibilidad  de  la  ecografía  permite  detectar
marcadores  consistentes  con  síndrome  Down,
por  lo  tanto,  esta  pudiera  ser  una  alternativa
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para  evitar  la  realización  de  procedimientos
invasivos  como  la  amniocentesis  genética  en
embarazadas  de  alto  riesgo.(13)  Es  importante
recomendar que todas las mujeres embarazadas
(independientemente  de  su  edad)  durante  la
primera  mitad  del  embarazo  tengan  acceso  a
pruebas prenatales,(11) lo que en nuestro país está
garantizado, para la tranquilidad de la gestante y
su familia, y para poder brindarle un adecuado
asesoramiento genético a las pacientes que lo
necesiten.
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