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SUMMARY

Congenital diaphragmatic hernia is a sporadic mal-
formation, occasionally familiar, with a high morta-
lity rate (40-70%). This high level of mortality is rela-
ted to the presence of pulmonary hypoplasia with the
coexistence of other malformations, which are fre-
quently neurological. Posterior-lateral diaphragmatic
hernia was described for the first time by Bochdalek
in 1848. It is the most frequent diaphragmatic defect
in the neonate manifested as difficulty with respira-
tion at birth. We describe a case with a diagnosis of
severe diaphragmatic hernia with other associated fo-
etal abnormalities.

INTRODUCCION

El término hernia diafragmadtica congénita (HDC)
se ha convertido en sinénimo de herniacién de visce-
ras abdominales a la cavidad toracica a través del ori-
ficio posterolateral de Bochdalek. El defecto es mas
frecuente en el lado izquierdo (70-85%) y a veces es
bilateral (5%). Su incidencia, segtin Bajo Arenas et al,
es de 2/10.000 embarazos, presentindose en 1 de
cada 5.000 recién nacidos'.

Hasta un 50% se asocian con otras malformaciones
(genitourinarias, defectos del tubo neural, cardiacas,
etc.), con anomalias cromosémicas o como parte de
algunos sindromes polimalformativos®. La mortalidad
es de alrededor del 40-70%° y depende sobre todo del
grado de hipoplasia pulmonar y de la aparicién de hi-
pertensién pulmonar’.

CASO CLINICO

Mujer cuartigesta sin antecedentes personales ni fa-
miliares de interés. Los tres partos y embarazos ante-
riores cursaron sin incidencias, y nacieron tres nifas
de peso y morfologia normales. Acude a ecografia
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morfoldgica de deteccion de malformaciones fetales,
donde se objetiva un feto varén con ecobiometria
acorde con la amenorrea de la paciente, con perimetro
abdominal en el percentil 5 de las curvas de creci-
miento de nuestra unidad de diagnéstico prenatal. En
cuanto a la morfologia fetal, se visualiza un llamativo
desplazamiento del mediastino a la derecha del térax,
asi como la identificacion de la cdmara gastrica en la
silueta cardiaca en el térax, en un corte transversal, ha-
llazgos muy sugerentes de hernia diafragmatica fetal
(figs. 1-3). Al continuar el estudio se identificaron en
el térax otras estructuras anormales, como herniacion
hepdtica y también de las asas intestinales y del colon.
El resto de la morfologia fetal era normal. El indice de
liquido amnidtico estaba dentro de los valores norma-
les y la placenta era ecograficamente normal.

Tras explicar la situacion y de identificar la grave-
dad de la malformacién fetal, la paciente decidi6 la
realizacion de una interrupcién voluntaria de la gesta-
cién, dentro del segundo supuesto que recoge la ley.
Posteriormente se realizé la administracién de prosta-
glandinas de forma local, expulsdndose el feto a las 6
horas postaplicacién y realizdndose luego legrado sin
incidencias. El estudio anatomopatoldgico fetal poste-
rior a la interrupcion del embarazo fue informado asi:

— Examen externo fetal. Feto varén de 494 g de
peso y 28 cm de talla, que presenta las siguientes di-
mensiones: perimetro cefdlico, 20 cm; perimetro tora-
cico, 17 cm; perimetro abdominal, 15 cm; distancia
craneo-coxis, 18 cm. En la cara: fisura palpebral de
1,4 cm; distancia intercantal interna, 2 cm; distancia
nariz-labio superior, 0,5 cm. Todas las dimensiones
eran las adecuadas para su edad gestacional, y no se
observaron malformaciones externas o de la linea me-
dia. Ano perforado.

— Examen interno fetal. Tras la apertura de las ca-
vidades se observa alteracion en la disposicién ana-
témica de las visceras, con presencia de hernia dia-
fragmatica completa izquierda. Por dicha solucién
de continuidad se observa desplazamiento hacia he-
mitérax izquierdo de la mitad del 16bulo hepatico iz-
quierdo, asas intestinales, estémago, colon, bazo y
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Fig. 2. Hernia diafragmatica. Corte longitudinal

pancreas. El pulmén izquierdo es de tamafio pequefio
y de aspecto hipoplésico. El hemidiafragma derecho
es normal, con pulmén derecho de aspecto normal. Se
evidencia masa lobulada sin conexién con arbol tra-
queobronquial, préxima a la insercién del hemidia-
fragma izquierdo, de 0,4 g de peso y aspecto de pa-
rénquima pulmonar al corte. Microscdpicamente
corresponde a parénquima pulmonar con presencia de
estructuras de aspecto bronquiolar, dilatadas y quisti-
cas, de aspecto adenomatoide. Se aislaron fibras mus-
culares estriadas en el estroma, hecho compatible con
secuestro pulmonar extralobar. Bulbo hipertréfico
con estenosis pilérica. Ambos testiculos estaban en
posicién abdominal.

— Examen de los anejos fetales. Placenta de 199 g
de peso y 12 x 10 X 2 cm, incluyendo cordén umbili-

Fig. 3. C: Corazon. E: Estomago.

cal de 45 cm de longitud, con tres luces vasculares y
de inserci6n central. En la cara materna se observa in-
tegridad de los cotiledones. Las membranas fetales no
muestran alteraciones. En la tabla I se recogen los ha-
llazgos histolégicos fetales presentados.

DISCUSION

La HDC se caracterizan por un defecto diafragma-
tico que condiciona la presencia de contenido abdo-
minal en el térax que desplaza el corazén y el medias-
tino. El efecto masa que producen las visceras
herniadas realiza una compresion sobre pulmoén y una
posterior falta de presion del liquido pulmonar que
conlleva una hipoplasia pulmonar y una hipertensién
pulmonar secundaria, de causa anatémica por dismi-
nucion del lecho vascular pulmonar!®. La herniacién
puede ser intermitente, lo que favorece un diagndstico
en etapas tardias.

Su incidencia es de 1 por cada 2.000-5.000 recién
nacidos, con una alta mortalidad, similar con o sin
diagnoéstico prenatal. Estd condicionada principal-
mente por la hipoplasia pulmonar* y por las anomali-

TABLA 1. Hallazgos histolégicos fetales

Hernia diafragmatica completa izquierda
Hallazgos en hemitérax izquierdo
Mitad de 16bulo hepdtico izquierdo
Asas intestinales
Colon
Bazo
Pancreas
Hipoplasia pulmonar izquierda
Secuestro pulmonar extralobar
Estenosis hipertréfica de piloro
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TABLA II. Defectos congénitos mas frecuentes
asociados a hernia diafragmatica

Defectos del tubo neural
Malrotacion intestinal
Hipoplasia pulmonar (50%)
Onfalocele

Cardiopatias
Cromosomopatias: T21,T18

TABLA III. Hallazgos ecograficos caracteristicos
de la hernia diafragmatica

Polihidramnios (70-75%)

Desplazamiento del mediastino

Estémago en térax

Disminucién de la circunferencia abdominal

TABLA IV. Factores de mal pronéstico en los casos
de hernia diafragmatica

Anomalias morfoldgicas graves asociadas
Polihidramnios

Deteccién precoz (< 25 semanas)

Desproporcién ventricular cardiaca (hipoplasia VI)
Presencia de higado en térax

Dilatacién persistente del estomago en el térax
Relacién pulmén/térax < 0,5 (a nivel de 4 cdmaras)
Hidropesia fetal

as asociadas, que aparecen en un 15-35% de los
casos’. La HDC se clasifica en hernia de Bochdalek y
hernia de Morgagni.

La hernia de Bochdalek constituye el 90% de los
defectos diafragmaticos. Se trata de un defecto poste-
rolateral del diafragma que aparece en el lado izquier-
do en el 80% de los casos, cursando con desviacion
del corazén y mediastino a la derecha y herniacion en
el térax del estomago (60% de los casos), colon
(56%) e higado (51%). En el lado derecho sélo ocurre
en el 15% de los casos, y aunque su incidencia es me-
nor, éstos tienen gran importancia por presentar un
prondstico peor y una mayor dificultad en el diagnds-
tico ecografico prenatal por la posicién que presenta
el higado en el abdomen. Entonces ocurre el efecto
contrario, con desviacién del corazén y mediastino a
la izquierda y herniacién del higado en la cavidad to-
récica; s6lo en el 5% se presenta de forma bilateral.

La hernia de Morgagni consiste en un defecto ante-
romedial de la porcién central del diafragma por de-
trds del esternén, produciéndose herniacién tordcica
del intestino y del higado. Aunque la hernia puede ser
bilateral, la mayor parte de los casos ocurren en el

lado derecho. La hernia de Morgagni suele asociarse
a otras alteraciones fetales, siendo las mas frecuentes
la hipoplasia pulmonar y malrotacién intestinal.

El 40% de los neonatos con HDC que nacen vivos
suelen tener una o mas anomalias asociadas, siendo
las mas frecuentes los defectos del tubo neural. En la
tabla II se describen los defectos congénitos mas fre-
cuentes asociados a HDC.

Aunque su diagnéstico prenatal no es siempre sen-
cillo, el diagndstico de la HDC se realiza intratitero
en el 80% de los casos, generalmente mediante eco-
grafia de deteccién morfoldgica en la semana 20 de
embarazo®. En general la HDC puede detectarse por
ultrasonidos a partir de la semana 17 de gestacién’,
siendo el primer y mds evidente signo ecografico la
desviacion del mediastino'. Posteriormente, se produ-
ce desplazamiento cardiaco contralateral e incluso
puede llegar a producirse modificacién del eje cardia-
co. El diagndstico ecogrifico de certeza se realiza con
la localizacién intratordcica del estdmago en un plano
transversal fetal verdadero'. Se produce una disminu-
cién de la circunferencia abdominal fetal sin presen-
tar crecimiento intrauterino retardado®. Todos estos
hallazgos son muy sugerentes de HDC, y se conside-
ran signos patognomonicos los hallazgos de peristal-
tismo tordcico y movimiento paradéjico del contenido
abdominal en la inspiracién fetal'. Como ya hemos
indicado, las hernias en el lado derecho son menos
frecuentes y mucho mas complicadas de diagnosticar,
pudiendo producir tipicamente derrame pleural e hi-
drops fetal. No es infrecuente el hallazgo de hidram-
nios debido a una incapacidad fetal para la deglucién
causada por una obstruccién producida por la hernia-
cién del tracto gastrointestinal',

En la tabla III se describen los hallazgos ecografi-
cos caracteristicos de la HDC.

Habitualmente, las hernias diafragmadticas de Mor-
gagni y Bochdalek se acompafian de un mal pronésti-
co fetal, con una alta mortalidad fetal y neonatal (35-
75% de los casos), generalmente por hipoplasia
pulmonar fetal, circulacion fetal persistente y anoma-
lias asociadas. El pronéstico se ve influido principal-
mente por dos factores: las anomalias asociadas y el
tamaio del defecto. Las anomalias encefélicas se aso-
cian muy frecuentemente, en particular la anencefalia,
la hidrocefalia, el encefalocele y la espina bifida. La
iniencefalia es una entidad extremadamente rara pero
con mayor incidencia en fetos con HDC'. En cuanto
al tamafio del defecto, es muy dificil de valorar intra-
utero. La herniacién hepdtica suele implicar una ma-
yor dificultad para la reparacién quirdrgica’®.

En la tabla IV se detallan los factores de mal pro-
ndstico en los casos de HDC.
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La actitud durante el embarazo no estd realmente
estandarizada, y se debe recalcar la importancia de in-
dividualizar en cada caso el riesgo de la malforma-
cion, siendo necesario hacer un estudio detallado de
toda la anatomia fetal para descartar otras malforma-
ciones asociadas, asi como un andlisis del cariotipo
fetal para poder establecer un prondstico lo mas exac-
to posible. Tras conocer exactamente el alcance de la
situacion, y si no se opta por interrumpir el embarazo,
la paciente debe someterse a un control ecografico es-
tricto con valoracion de la hernia, del crecimiento fe-
tal y de la cantidad de liquido amnidtico.

En cuanto al momento del parto, se debe intentar
que tenga lugar una vez conseguida la madurez pul-
monar, siendo necesario el uso rutinario de corticoi-
des para acelerarla. La cesdrea sélo estd indicada por
criterios puramente obstétricos.

Dentro de la obstetricia moderna, la orientacion
mads actual es considerar al feto como un paciente.
Debido a que el diagndstico y el tratamiento de los
defectos fetales humanos han evolucionado réapida-
mente en las dltimas décadas'®!! por el gran avance
en las técnicas de imagen y el mejor conocimiento de
la fisiopatologia fetal, obtenido de modelos animales,
la deteccién de una anomalia fetal puede alterar la fe-
cha, o el tipo de parto, e incluso puede ser subsidiaria
de tratamiento prenatal, como es el caso de las her-
nias diafragmaticas fetales. En todo caso, los métodos
terapéuticos en estas circunstancias conllevan un alto
riesgo y solo se justifican si el beneficio es mayor que
el riesgo a que estdn expuestos tanto el feto como la
madre'%.

Como hemos comentado, la HDC es susceptible de
tratamiento intrauterino. Una de las opciones terapéu-
ticas es la cirugia intrauterina fetal, y existen dos ti-
pos: la correctora, que pretende reintroducir en el ab-
domen las visceras herniadas, con la dificultad
técnica que se crea con la falta de espacio'®, y la pa-
liativa, con la realizacion de una hepatectomia
parcial'®. En la mayoria de fetos tratados, las tasas de
pérdidas perinatales alcanzan el 50% en algunas se-
ries. Parte de esta mortalidad estd relacionada con el
riesgo intraoperatorio, y la otra se debe a las altas
tasas de partos prematuros debido al casi inevitable
trabajo de parto pretérmino asociado, que puede ser
dificil de controlar. La morbilidad materna, especial-
mente la derivada del tromboembolismo, es también
alta. Las madres tienen que someterse a una cesrea
clasica para la cirugia fetal, y a otra similar al dar a
luz. Es dificil evaluar los beneficios de la cirugia fetal
abierta en comparacién con la ausencia de interven-
cion o los procedimientos cerrados alternativos reali-
zados bajo control de ultrasonidos's. Los casos son

poco comunes Yy, previsiblemente, no existen datos de
ensayos controlados aleatorios. La alta morbilidad
materna, al igual que la alta mortalidad y morbili-
dad fetal —que no sélo incluye las consecuencias del
parto prematuro, sino también el riesgo, aparentemen-
te independiente, de la discapacidad en el desarrollo
neurolégico en una quinta parte de los supervivientes
a largo plazo—, han llevado a la mayoria de los inves-
tigadores a concluir que el caso de la cirugia fetal
abierta no ha sido probado debidamente. La esperan-
za para el futuro reside en técnicas endoscdpicas que
hoy estan en fase de investigacién y desarrollo.

Actualmente la mejor opcién terapéutica es el uso
de un plug fetal (Plug Lung Until Growth), que con-
siste en ocluir la trdquea mediante fetoscopia, con lo
que posteriormente el liquido pulmonar retenido con-
diciona una sobredistensién pulmonar que incluso lle-
gaa herniqrse, reintroduciendo las visceras abdomi-
nales'®”. Esta es, logicamente, una técnica muy
dificultosa, y tiene como grandes inconvenientes las
posibles lesiones fetales, en particular una lesion tra-
queal definitiva'. Posteriormente, tras cesdrea electi-
va, se extrae el plug mientras atin existe conexion fe-
tal con la placenta®.

RESUMEN

La hernia diafragmética congénita es una malforma-
cion esporadica, o rara vez familiar, que tiene una ele-
vada tasa de mortalidad (40-70%), relacionada con la
presencia de hipoplasia pulmonar y la coexistencia de
otras malformaciones, frecuentemente de caracter neu-
rolégico. La hernia diafragmadtica posterolateral fue
descrita por primera vez por Bochdalek en 1848; es el
defecto diafragmatico mds frecuente en el neonato y
se manifiesta como dificultad respiratoria al nacimien-
to. Describimos un caso de diagndstico de hernia dia-
fragmadtica grave asociado a otras anomalias fetales.
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