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Resumen La hernia de Morgagni (HM) es un tipo de hernia diafragmatica congénita (HDC)
rara que constituye menos del 5% de los defectos diafragmaticos congénitos. Se asocia en
moderada frecuencia con anomalias congénitas, siendo poco comun su asociacion con sindrome
de Down (SD) o trisomia 21. Por otro lado, la incidencia de malformaciones anorrectales (MAR)
en pacientes con SD es relativamente frecuente, con una incidencia del 0,36 al 2,7%. Se presenta
un caso de un recién nacido con SD y MAR sin fistula colostomizado, que evoluciona con cuadros
de suboclusion intestinal. En estudio de segundo episodio de constipacion con colografia por
colostomia se pesquisa HM la cual se resuelve quirtrgicamente. El objetivo es sefalar la rareza
de la asociacion entre SD, HM y MAR.

© 2017 Fundaci6 Catalana Sindrome de Down. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.

Down’s syndrome, anorectal malformation and Morgagni’s hernia: Description of an
unusual clinic case

Abstract Morgagni’s hernia is a rare type of congenital diaphragmatic hernia that constitutes
less than 5% of congenital diaphragmatic defects. It is moderately associated with congenital
anomalies, while it is rarely associated with Down’s syndrome or trisomy 21. On the other
hand, the incidence of anorectal malformations in patients with Down’s syndrome is relatively
frequent, with an incidence of from 0.36 to 2.7%. We present the case of a newborn baby with
Down’s syndrome and anorectal malformation without fistula, colostomized, which evolved
with episodes of intestinal subocclusion. In the study of a second episode of constipation, with
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colonography through the colostomy, a Morgagni hernia was found and afterwards surgically
resolved. The objective is to point out the rarity of the association between Down’s syndrome,
Morgagni hernia and anorectal malformation.
© 2017 Fundaci6 Catalana Sindrome de Down. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. All rights
reserved.

Introduccion

Las hernias diafragmaticas congénitas (HDC) se definen
como una protrusion de las visceras abdominales hacia el
torax, a través de un defecto que esta presente al naci-
miento. Tiene una incidencia de uno por cada 3.000 nacidos
vivos, y se asocia a hipoplasia pulmonar e hipertension
pulmonar. Las mas frecuentes son las tipo Bochdalek (pos-
terolaterales) con un 90-95% de los casos. La hernia de
Morgagni (HM), que es anterior retroesternal o periester-
nal, es un tipo de HDC rara que constituye menos del 5%
de los defectos diafragmaticos congénitos'~”. En promedio
se detectan anormalidades cromosomicas en el 10% de los
casos de HDC', siendo las mas frecuentes la trisomia 18 y
tetrasomia 12p*. La relacién entre HDC y trisomia 21 es
poco comin®-8, sin embargo, cuando esta presente la asocia-
cion, predominan las HM'. Por otro lado, las malformaciones
anorrectales (MAR) son una de las anomalias congénitas mas
frecuentes de ver en la cirugia pediatrica, con una inciden-
cia estimada entre uno por cada 2.000 y uno por cada 1.500
nacidos vivos*. En pacientes con trisomia 21, las malforma-
ciones anorrectales son frecuentes, con una incidencia del
0,36 al 2,7%".

Caso clinico

Recién nacido varon, AEG, con diagndstico posnatal de sin-
drome de Down (SD), ductus arterioso de bajo flujo y MAR sin
fistula (fig. 1), operado, realizando colostomia derivativa en
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Imagen de malformacion anorrectal del paciente.

Figura 1

Figura 2  Colografia investigando hernia de Morgagni.

colon descendente y evolucionando adecuadamente y dado
de alta a los 4 dias del postoperatorio.

Posteriormente consulta en la Unidad de Urgencia del
Hospital Base de Osorno con historia de deposiciones esca-
sas por colostomia. Al examen fisico destaca distension
abdominal. Se realiza radiografia de abdomen simple que
resulta sin niveles hidroaéreos. Se hospitaliza con diagnos-
tico de suboclusion intestinal —probable fecaloma proximal
a colostomia—, y se indica clisis con suero fisiologico por
ostomia proximal evolucionando con respuesta satisfactoria
y dado de alta con régimen rico en fibras y lactulosa oral.

Aproximadamente 2 meses después del alta, en un con-
trol con el cirujano infantil, se solicita colografia por boca
proximal para evaluar eliminacion de deposiciones ante
segundo episodio de constipacion, donde se detecta HM
(fig. 2). Se toma Rx toraco-abdominal simple para docu-
mentar el caso (fig. 3). Se decide resolucion quirirgica de
hernia mediante laparoscopia que resulta sin incidentes.
Radiografia de control posoperatorio sin defectos en dia-
fragma (fig. 4). Posteriormente se efectla correccion de
malformacion anorrectal via sagital posterior corroborando
la ausencia de fistula.

Discusion

En la actualidad se desconoce la asociacion entre SD, MAR
y HM. Por un lado, la etiologia de las MAR es descono-
cida. Se plantea que podria deberse a un patrén hereditario
autosomico dominante que afecta el cromosoma 7q39.
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Figura 3  Rx de tdrax con hernia de Morgagni preoperatoria.

Rx de térax postoperatoria.

Figura 4

Aproximadamente un 50% de los pacientes con MAR tiene
anomalias asociadas siendo las mas frecuentes las gastroin-
testinales, seguidas de las cardiovasculares y del sindrome
de médula espinal anclada’. Por otro lado, los defectos dia-
fragmaticos congénitos tampoco tienen patogenia conocida.

Existen teorias que las atribuyen a fallas en el cierre de
los pliegues pleuroperitoneales entre la 4.2 y 10.2 semana
de gestacion, y otras que las atribuyen a gatillantes genéti-
cos o ambientales que interrumpen la diferenciacion de las
células mesenquimales durante la formacion del diafragma”.

Si bien las MAR anorrectales se dan con una frecuencia
moderada en pacientes con trisomia 21, las HDC son menos
frecuentes. En la revision de la literatura, no se ha encon-
trado asociacion entre SD, MAR y HM, esto podria deberse a
que no hay asociacion entre ambos o que alin no se ha descu-
bierto. Es posible que en futuras investigaciones genéticas
se descubra una relacion entre las 3 entidades.

En nuestro paciente se pudieron resolver sus enfer-
medades en forma quirtrgica sin inconvenientes, y
especificamente en el caso de la HM, de forma laparoscopica
con excelente evolucion (figs. 1-4).
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