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Complejo Limb-body wall: ;un
fenotipo del sindrome body stalk o una
alteracion por separado?

Limb-body wall complex a body stalk
phenotype or a separate disorder?
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Resumen

ANTECEDENTES: La anomalia del tallo corporal es parte del complejo pared-cuer-
po-miembro que incluye el defecto de la pared del abdomen. Los 6rganos intraabdomi-
nales estan expuestos y contenidos en un saco. La alteracion se asocia con deformi-
dades en las extremidades, columna vertebral y ausencia o acortamiento del cordén
umbilical.

CASO CLINICO: Paciente multigesta de 23 afios de edad, con 21 semanas de embara-
zo, sin antecedentes relevantes ni malformaciones en embarazos previos. La ecografia
obstétrica de ingreso reporté un defecto en la pared abdominal central, compatible con
extrofia vesical y extrofia vesical y contenido intestinal, aparentemente cubierto por
membrana. Hallazgos de probable onfalocele, alteraciones espinales y extrofia vesical
(complejo OEIS-extrofia cloacal). El nacimiento del recién nacido fue por parto, a las
22 semanas de gestacion, con ruidos cardiacos audibles de bajo tono, con defecto
importante en la pared abdominal. El recién nacido fallecio a los pocos minutos de vida
debido a insuficiencia cardiaca y respiratoria y a las multiples malformaciones. No se
practicaron estudios genéticos, por falta de recursos econémicos.

CONCLUSION: La anomalia del tallo corporal es un defecto congénito sumamente raro
de la pared abdominal ventral, con muy mal prondéstico intrauterino y al nacimiento.

PALABRAS CLAVE: Anomalia del talllo corporal; defecto de la pared abdominal; cordén
umbilical; ecografia obstétrica; insuficiencia respiratoria.

Abstract

BACKGROUND: Anomaly of the body stalk is part of the body-wall-limb complex which
includes an abdominal wall defect. The intra-abdominal organs are exposed and con-
tained in a sac. The anomaly is associated with limb and spinal deformities and absence
or shortening of the umbilical cord.

CLINICAL CASE: 23-year-old multiple gestation patient, 21 weeks gestation, with no
relevant history or malformations in previous pregnancies. Admission obstetric ultra-
sound showed a defect in the central abdominal wall with an image of a bladder on
the outside and intestinal contents apparently covered by a membrane. Findings in-
cluded probable omphalocele, spinal anomalies, and bladder exstrophy (OEIS-cloaca
complex). The newborn was delivered at 22 weeks gestation with low audible heart
tones and a significant defect in the abdominal wall. The newborn died within minutes
of birth due to cardiac and respiratory failure and multiple malformations. No genetic
studies were performed due to lack of financial resources.

CONCLUSIONS: Body stalk anomaly is an extremely rare congenital defect of the ven-
tral abdominal wall with a very poor prognosis in utero and at birth.

KEYWORDS: Limb-Body wall complex; Abdominal wall defect; Umbilical cord; Obstetric
ultrasound; Respiratory failure
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ANTECEDENTES

La anomalia del tallo corporal es parte del complejo pa-
red-cuerpo-miembro, que incluye el defecto de la pared del
abdomen. Los érganos intraabdominales estan expuestos
y contenidos en un saco. La alteracion se asocia con defor-
midades en las extremidades, columna vertebral y ausencia
o acortamiento del cordén umbilical.’? Es una anomalia de
aparicion esporadica y sin alteraciones en el cariotipo.

Existen varias teorias acerca de la etiopatogénesis de esta
anomalia; entre ellas destaca la rotura vascular y el desa-
rrollo embrionario con deficiencias, con defectos en los
pliegues cefalico, caudal y lateral. El diagndstico prenatal
se establece en la ecografia y para el definitivo es necesario
el estudio de la anatomia patoldgica.’??

CASO CLIiNICO

Paciente multigesta, de 23 afios, sin antecedentes rele-
vantes. No record6 haber tenido malformaciones en los
embarazos previos. En la ecografia obstétrica de ingreso,
a las 22 semanas de gestacion, se encontré con movili-
dad fetal y actividad cardiaca visible, ritmica, registrada en
modo TM de 148 latidos por minuto. Al rastreo somatico
se aprecio la acentuacion de la curvatura dorsal (cifosis) y
una imagen sugerente de disrafismo sacro, con defecto en
la pared abdominal central, con imagen de extrofia vesical
y contenido intestinal que, aparentemente, estaba cubierto
por membrana. Durante el estudio no fue posible apreciar
la extension de las extremidades (siempre flexionadas). El
cordon umbilical se advirtié de 3 vasos. Ademas, hallazgos
de probable onfalocele, alteraciones espinales y extrofia ve-
sical (complejo OEIS-extrofia cloacal). Por indice de Phelan
el liquido amniético era de 8.7 cm, de aspecto anecoico. No
se apreciaron alteraciones en el sistema nervioso central.
La placenta se encontré con adecuada insercion, con pro-
yeccion anterior, el canal cervical estaba cerrado (4.0 cm).

El nacimiento del recién nacido fue por parto, a las 22 se-
manas de gestacion, con ruidos cardiacos audibles de bajo
tono, con defecto importante en la pared abdominal (Figura

Figura 1. Defecto importante en la pared abdominal.
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1). El térax se encontré hipoplasico, acompanado de evis-
ceracion de las asas intestinales y segmento de higado con
adherencia de la placenta en su cara materna, con cordén
umbilical de aproximadamente 10 centimetros (Figura 2).
Se observé la escoliosis, con estructura 6sea prominente y
ano atrésico. La extremidad inferior se advirtié hipoplasica,
con pie equino varo. La atencion prenatal se centré solo
en la madre porque las anomalias del tallo corporal son
incompatibles con la vida. El objetivo era lograr el parto
pues no habia indicaciones maternas para la cesarea. El
recién nacido fallecié a los pocos minutos de vida debido a
insuficiencia cardiacay respiratoria y a las multiples malfor-
maciones. No se practicaron estudios genéticos, por falta
de recursos econémicos.

DISCUSION

El complejo Limb-Body Wall se caracteriza por anomalias
en la pared del cuerpo, en la estructura de las extremidades
y craneofaciales (acrania, encefalocele o hendiduras facia-
les). Existen varias teorias acerca de su etiopatogenia entre
las que destaca larotura vascular y el desarrollo embrionario
deficiente, con defectos en los pliegues cefalico, caudal y
lateral. El diagndstico prenatal se establece mediante la
ecografia y para el definitivo es necesario el estudio de la
anatomia patolégica.'2?

La causade laanomalia del tallo corporal sigue sin conocer-
se. A menudo suelen encontrarse anomalias en las extremi-
dades (ausencia o hipoplasia de una extremidad o parte de
ella) y escoliosis grave.*® Las posibles causas incluyen: un
defecto primario en el desarrollo del disco germinal, ruptura
temprana del amnios que resulta en bandas amniéticas que
ejercen presion mecanica directa sobre el embrién o feto en
desarrollo, e interrupcion vascular del embrion a las cuatro
a seis semanas que resulta en necrosis tisular y desarrollo
embrionario por demas anormal.®

En la hipotesis del disco germinal anormal, se cree que la
anomalia del tallo corporal representa una falla completa
del plegamiento corporal a lo largo de los tres ejes (cefalico,
lateral y caudal) durante la sexta semana de la embriogéne-
sis. La cavidad peritoneal conserva su comunicacioén con la

Figura 2. Evisceracion total de asas del intestino delgado, corddn corto
de aproximadamente 10 centimetros, con placenta adherida al higado. y
tallo corporal.
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cavidad extraceldmica, que se extiende hasta los margenes
de la placenta.”

Si bien es posible que la causa sea heterogénea, con va-
rios o incluso todos los mecanismos patogénicos. Este
complejo de anomalias en la pared ventral se ha analizado
con una nomenclatura amplia y cambiante con inclusién
del complejo de rotura (disrupcion) de la banda amnidtica,
secuencia de rotura del amnios, defecto (o complejo) en
la pared del cuerpo de la extremidad y, simplemente, com-
plejo de la pared del cuerpo. En la bibliografia se plantean
tres teorias principales para explicar este complejo: rotura
temprana del amnios, dafo vascular y un defecto intrin-
seco temprano del embrién en desarrollo. Sin embargo,
se discute la probabilidad de desafiar esta hipétesis por
encima de la patogénesis porque se dispone del reporte
de cuatro pacientes que ilustran el espectro de defectos
en la pared central del cuerpo.®

En conclusion, esta asociacién de malformaciones se
origina en la etapa embrionaria del disco. Algunas de las
anomalias asociadas son complicaciones secundarias a
la alteracién primaria en la embriogénesis.

La prevalencia parece no verse afectada por la edad de
los padres o el sexo del feto, aunque algunos estudios
han observado una prevalencia ligeramente mayor en
varones.®® Algunos pacientes con complejo Limb-body
wall si tienen las bandas de constriccién pero aun no esta
claro si ese complejo y la secuencia de bandas amniéti-
cas forman parte del mismo espectro fenotipico, o si son
dos trastornos superpuestos. De cualquier manera debe
sospecharse en fetos con un defecto masivo en la pared
toracoabdominal en la linea media, asociado con anoma-
lias esqueléticas, sobre todo escoliosis grave o lordosis.
Segun Van Alleny su grupo dos de las siguientes anoma-
lias deberian coexistir para diagnosticar esta alteracién:
anencefalia-encefalocele con hendiduras faciales, toraco
o abdominosquisis o defectos en las extremidades. Sin
embargo, no hay consenso acerca de los criterios de diag-
néstico para el complejo Limb-body wall. Martinez-Frias
define a este complejo como un defecto en la pared ab-
dominal en combinacion con un amplio espectro de otras
malformaciones importantes.®®

El saco amnioperitoneal masivo puede contener porciones
de los pulmones, corazén, higado, bazo, intestino, rifiones,
genitales y vejiga, cualquiera de ellos puede estar ausente
o ser anormal (por ejemplo, la estenosis o atresia anorrec-
tal).1°

Con respecto a los criterios diagnésticos especificos ne-
cesarios para establecer el diagndstico no hay consenso;
por lo general, se establece en el segundo trimestre, aun-
que también se ha determinado hacia finales del primer
trimestre.’12

A menudo hay defectos graves de reduccién de las extre-
midades y, por lo general, son unilaterales sin preferencia
lateral. No esta claro si las extremidades inferiores o su-
periores son las afectadas con mas frecuencia. El cordén
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umbilical esta ausente o es extremadamente corto, como
sucediod en el feto del caso clinico, y que solo haya dos vasos
umbilicales que no forman espirales, mientras recorren la
membrana amnioperitoneal.'

El examen de ultrasonido en un feto de 10 semanas demos-
tré una marcada deformidad en su mitad inferior que estaba
en la cavidad celdmica, y la mitad superior en el saco am-
nidtico. Habia un defecto en la pared abdominal, con hernia
del higado e intestino. Las extremidades inferiores estaban
deformadas y el cordén umbilical era corto y delgado.™

El oligohidramnios es comun en el segundo y tercer trimes-
tre, demostrado en la base de datos Eurocat, el 98.8% de
los 252 casos entre 2010 y 2019 se detectaron antes del
nacimiento. Sin embargo, el caso aqui comunicado no tuvo
disminucion de liquido amniético, por lo que no se consi-
dera definitivo establecer un diagnéstico solo utilizando
los criterios de Van Allen y colaboradores por lo que sigue
sin conocerse el origen y las potenciales causas de este
complejo.™

CONCLUSIONES

El complejo Limb-body wall es un defecto congénito extre-
madamente raro de la pared abdominal ventral, con muy
mal pronédstico intrauterino y al nacimiento. Si bien sigue sin
conocerse la etiopatogenia con un control prenatal tempra-
no puede prevenirse y brindar asesoria genética para poder
decidir el mejor desenlace de la gestacion.
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