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ARTÍCULO ORIGINAL

           Resumen

Introducción: Los defectos congénitos de la pared toracoabdominal del feto o del recién 
nacido presentan un reto diagnóstico en medicina perinatal. Algunas de las entidades se 
sobreponen, comparten segmentos alterados y pueden tener etiología semejante o no. 
Métodos: Se revisaron bases de datos en busca de criterios diagnósticos de entidades 
que involucran defectos congénitos en la pared toracoabdominal. Se ilustran con casos 
recibidos en el Hospital Universitario San Ignacio. Resultados: De la revisión se 
construyó una guía diagnóstica. Conclusiones: Dada la complejidad diagnóstica de los 
defectos de la pared toracoabdominal en fetos y recién nacidos por su tamaño, por los 
cambios por maceración o por las malformaciones asociadas, es indispensable conocer 
los criterios para el correcto dictamen.

Palabras clave: onfalocele, gastrosquisis, hernia diafragmática, pentalogía de Cantrell.

Title: Differential Diagnosis in Congenital Fetal and Neonatal Thoracic-Abdominal 
Wall Defects 

           Abstract

Introduction: Congenital morphological defects involve the thoracic-abdominal wall of 
the fetus or the newborn; they present a diagnostic challenge in diverse areas of perinatal 
medicine. Some defects overlap; some share altered segments; some may have similar 
etiologies or not. Methods: Literature review used databases that sought diagnostic 
criteria on some of the most frequent syndromes that involve congenital thoracic-
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abdominal wall defects. These are illustrated be-
low with cases from the San Ignacio University 
Hospital. Results: A guide was compiled using the 
information obtained. Conclusions: Due to diag-
nostic complexity of fetal and neonatal thoracic-
abdominal wall defects: size, maceration changes 
and associated malformations, it is indispensable 
that specific criteria be recognized in order to 
reach a proper conclusion.

Key words: Thoracic-abdominal wall defects, 
omphalocele, gastrosquisis, diaphragmatic hernia, 
pentalogy of Cantrell.

Introducción

Las lesiones de la pared toracoabdomi-
nal se presentan usualmente de manera 
dramática y a veces catastrófica, ya que 
pueden amenazar la vida del recién na-
cido [1] y ser la causa, o estar relacio-
nados, con la muerte fetal. Representan 
alteraciones complejas relacionadas 
con diversos factores etiológicos, tanto 
ambientales como genéticos; muy tem-
pranas en el desarrollo. Su diagnóstico 
diferencial puede ser difícil, especial-
mente en fetos muy pequeños y con 
cambios por maceración o por mani-
pulación durante el parto. Igualmente, 
el abordaje iconográfico prenatal se 
enfrenta a un espinoso camino hacia el 
dictamen. En el presente artículo explo-
ramos los criterios diagnósticos publi-
cados previamente para cada entidad, 
ilustramos con ejemplos de necropsias 
perinatales donde nos enfrentamos al 
dilema y construimos una guía de uti-
lidad para los médicos encargados del 
análisis de los pacientes afectados y de 
la consejería a las familias. 

Métodos 

Se hizo búsqueda en las bases de datos 
Medline vía PubMed, Ovid, Hinari y 
Fabumed, utilizando las palabras clave: 
abdominal wall defects; omphalocele, 
gastrosquisis, diapragmatic hernia; 
OEIS complex, limb-body-wall com-
plex; pentalogy of Cantrell. Se evalua-
ron artículos en inglés y en español, para 
humanos, sin restricción de fecha y con 
énfasis en el diagnóstico diferencial y en 
criterios diagnósticos.

Las necropsias fetales se hicieron con 
consentimiento de los padres, incluyen-
do la toma de fotografías, estudios ico-
nográficos y muestras histológicas. Las 
fotografías protegen la identidad de los 
fetos y de sus familias.

Resultados

Se encontraron aproximadamente 70 
artículos de los que se escogieron prin-
cipalmente los que hablaran de criterios 
diagnósticos y diagnóstico deferencial; 
de tipo reporte de caso, revisión y ar-
tículos originales. Se incluyen fotogra-
fías del archivo de patología perinatal 
del Hospital Universitario San Ignacio, 
que ilustran las patologías y algunas 
que, dada su complejidad, inspiraron el 
artículo.

Discusión

Dentro de la formación del feto humano, 
varios de los eventos iniciales serán de-
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terminantes, como la gastrulación, donde 
una vez formado el blastocisto se definen 
las tres capas germinativas del embrión. 
Allí se precisan los campos de desarrollo 
madre. Un campo de desarrollo es una 
región o parte del embrión que responde 
como una unidad coordinada de interac-
ción embriónica y resulta en estructu-
ras anatómicas múltiples o complejas. 
Cada campo representa corriente-arriba 
la expresión de sistemas moleculares 
como factores de transcripción y fac-
tores de crecimiento [2]. Sin embargo, 
defectos tan aparentemente cercanos 
tienen etiologías distintas, por ejemplo, 
actualmente se considera, en términos 
generales, que la gastrosquisis es más 
ambiental mientras que el onfalocele es 
más genético [3]. La línea media reúne 
también muchos procesos críticos del 
desarrollo como la formación de la no-
tocorda, la gastrulación, la lateralidad, 
por lo que en ella se expresan diversas 
alteraciones en varios niveles, que con 
esta óptica, pueden entenderse.

Onfalocele (CIE-10: Q79.2, OMIM 
164750)

También llamado exónfalos, es el defec-
to del desarrollo de la pared abdominal 
anterior más frecuente [4,5]. Tanto los 
músculos como la fascia y la piel del 
área umbilical están ausentes en la zona 
periumbilical; además, los órganos que 
pasan a través del defecto están con-
tenidos en un saco que por dentro está 
revestido por peritoneo parietal, y exter-
namente, por amnios [6] (figura 1). En 

el vértice distal del saco se observa la 
continuidad del cordón umbilical, cuyos 
vasos discurren a través de las membra-
nas. Dependiendo del tamaño del saco, 
pueden estar contenidos, además de asas 
intestinales, el hígado, el bazo y el pán-
creas. El intestino suele ser más corto de 
lo normal. La incidencia es de 2,18 en 
10.000 nacimientos [7].

El onfalocele se produce por una al-
teración en el retorno de los intestinos 
hacia la cavidad abdominal, después de 
salir normalmente hacia el cordón um-
bilical (hernia umbilical fisiológica) en 
la vida fetal temprana. Su examen debe 
ser cuidadoso, ya que puede confundirse 
con otras anormalidades, como terato-
mas, por la presentación como masa con 
tejidos diversos en su interior, incluyen-
do tejido adiposo [8].

Figura 1. Onfalocele: feto de 15 semanas de 
gestación, con onfalocele. El cordón se une al 
vértice del saco. En este se alcanzan a distinguir 
asas intestinales
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En al menos un tercio de los niños 
se asocia con otras anormalidades, 
tanto gastrointestinales como cardia-
cas, genitourinarias o neurológicas. 
También se asocia con trisomías 13, 18 
y 21. Se observa, asimismo, en trastor-
nos epigenéticos como el síndrome de 
Beckwith-Wiedemann. La asociación 
con polihidramnios sugiere otras alte-
raciones en el niño [9], así como la pre-
sencia de quistes del cordón umbilical 
[10]; sin embargo, los más importante 
en cuanto a la etiología es la asociación 
con alteraciones cromosómicas varia-
das; además de las expuestas, 45,X, 
47,XXY y 47,XXX; aneuploidias par-
ciales, como dup(3q), dup(11p), inv(11), 
dup(1q), del(1q), dup(4q), dup(5p), 
dup(6q), del(9p), dup(15q), dup(17q), 
entre otras [11]. Casos aislados consti-
tuyen el 10,6 %, aproximadamente [12]. 
El pronóstico del paciente depende de 
las asociaciones con otras entidades y 
defectos [13,14] y del tamaño del on-
falocele [15].

En el diagnóstico diferencial, pri-
mero, debe descartarse la hernia umbi-
lical fisiológica, la cual suele terminar 
en la semana 10; posteriormente, debe 
distinguirse de gastrosquisis, especial-
mente cuando ocurre una ruptura intra-
uterina del onfalocele, que encuentra la 
serosa intestinal engrosada y edemato-
sa de las vísceras expuestas. Al estar 
asociado con otras malformaciones, 
se deben excluir patologías como las 
que siguen.

Gastroquisis (CIE-10: Q79.2, OMIM 
230750) 

Es una condición congénita caracteriza-
da por un defecto completo del espesor 
de la pared anterior del abdomen con 
herniación intestinal, usualmente situada 
a la derecha del ombligo [16] (figura 2). 
La incidencia es de 1,76 en 10.000 na-
cimientos [7].

Diversos órganos pueden protruir a 
través del defecto como estómago, in-
testino grueso y delgado, hígado, bazo, 
vejiga y órganos genitales. La etiología 
exacta y el tiempo de ocurrencia aún son 
controversiales, pero se han encontrado 
factores de riesgo para esta condición, 
como tabaquismo, consumo de drogas, 
estado socioeconómico bajo, mal estado 
nutricional y madres jóvenes en el mo-

Figura 2. Gastrosquisis: feto femenino macera-
do de 26 semanas de gestación. Note el defec-
to a la derecha de la implantación del cordón. 
Están expuestas asas intestinales y segmento 
de hígado
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mento del primer embarazo [17-19]. Su 
incidencia es aproximadamente un tercio 
de la del onfalocele [20] y se está viendo 
su aumento en los últimos años [21-23], 
en algunos sitios fuertemente relaciona-
da con agentes ambientales [24,25].

La gastrosquisis puede ser un even-
to aislado (simple) o estar asociada con 
otras anormalidades gastrointestinales 
(compleja), como atresia intestinal, per-
foración, necrosis o volvulus (Abdullah). 
Su principal diagnóstico diferencial es 
el onfalocele, en el que los órganos 
prolapsados se encuentran cubiertos por 
una membrana protectora, y el ombligo 
se inserta en el saco (Henrich), en los 
casos típicos. En raras ocasiones se ha 
visto coexistencia de onfalocele y gas-
trosquisis [26].

Los niños afectados con gastrosquisis 
requieren intervención quirúrgica lo más 
pronto posible, con el fin de minimizar 
la pérdida de fluidos y las infecciones 
secundarias. El pronóstico depende del 
daño intestinal que la acompañe [13,27]. 
A pesar de nuevas tecnologías en cui-
dados y cirugía neonatal, no mejora el 
pronóstico como se esperaría [28].

Defectos diafragmáticos (Q79.0) 

Este grupo incluye varias alteraciones 
morfológicas diafragmáticas que clíni-
camente producen paso del contenido 
abdominal a la cavidad torácica a través 
de un defecto, lo que constituye una im-

portante causa de morbimortalidad en los 
neonatos [29,30]. La primera descrip-
ción de la enfermedad se hizo en 1679: 
Lazarus Riverus encontró en la autopsia 
de un paciente masculino de 24 años un 
defecto diafragmático (publicacion pós-
tuma); posteriormente Morgagni (1769) 
y Bochdalek (1848) documentaron otros 
tipos de defectos en distintas áreas del 
diafragma. La prevalencia reportada para 
la enfermedad varía de 1:2100 a 1:5000 
nacimientos con predominio en el sexo 
masculino. La mayoría de veces se pre-
senta de manera aislada [31], aunque 
puede ser parte del espectro de alteracio-
nes cromosómicas como el síndrome de 
Turner, el síndrome de Down y trisomías 
13 y 18 [30,32]. Numerosos estudios se 
están adelantando para encontrar genes 
específicos, hasta ahora no conocidos 
[33-36].

Hay series que reportan asociación 
con otras malformaciones cardiacas 
(10,6 %), aun cuando la comunicación 
interventricular (4,22 %) es la más fre-
cuente [37]. Se ha visto tambien asociada 
con teratógenos [36]. 

Existen diferentes clasificaciones 
morfológicas para la enfermedad: la 
clásica define los defectos de acuer-
do con su localización en el diafrag-
ma: 1) hernia diafragmática congénita 
Bochdalek izquierda sin saco membra-
noso y ocupación completa del tórax, 
2) Bochdaleck derecha con ocupación 
parcial del hemitórax derecho, 3) de-



157

Univ. Méd. ISSN 0041-9095. Bogotá (Colombia), 55 (2): 152-165, abril-junio, 2014

fecto de la muscularización izquierda 
posterior con eventración del riñón, 
4) saco herniario anterolateral dere-
cho que ocupa tres cuartas partes del 
tórax y 5) eventración de la mayoría del 
hemidiafragma izquierdo ocupando la 
mitad del tórax [29]. También pueden 
clasificarse en comunicante o no co-
municante, pero esta clasificación es 
poco usada. El defecto tipo Bochdalek 
izquierdo sin saco membranoso ha sido 
el más frecuentemente encontrado en 
diferentes series; en este tipo, la cavidad 
torácica se encuentra ocupada, la mayo-
ría de las veces, por asas intestinales y 
estómago o por el hígado, el bazo y el 
páncreas [32] (figura 3). Los pulmones 
se encuentran colapsados y el corazón 
desviado de manera contralateral a la 
hernia, lo que causa hipoplasia e hiper-
tensión pulmonar y ello amenaza la vida 
del neonato.

Pentalogía de Cantrell 
(OMIM 313850) 

Fue descrita por primera vez en 1958 
por Cantrell y colaboradores. Tiene una 
incidencia de 1 en 65.000 nacidos vivos 
[38] o 5,5 por millón de nacidos vivos 
[39] y cursa con alta mortalidad [40]. Se 
caracteriza por ser un espectro de cinco 
anomalías congénitas [41]:

1. Deficiencia del diafragma anterior.

2. Defecto de la línea media de la pared 
abdominal supraumbilical.

3. Defecto del diafragma pericárdico 
(ausente).

4. Anormalidades cardiacas congé-
nitas.

5. Defecto del esternón bajo (ausente).

Dentro de las anormalidades cardia-
cas la más llamativa es la ectopia cor-
dis, en la cual hay un desplazamiento 
del corazón total o parcialmente fuera 
del cuerpo. En un 3 % este se desplaza 
hacia el cuello, en un 64 % es torácico 
pero anterior al esternón, en un 18 % es 
toracoabdominal (entre el tórax y el ab-
domen) y en un 15 % de los casos está en 
la cavidad abdominal. Como hay afec-
tación del diafragma pericárdico y del 
pericardio, el corazón puede hallarse no 
cubierto (40 %) (figura 4), cubierto por 
una membrana serosa (30 %) o cubierto 
por piel (30 %). Las alteraciones cardia-
cas también puede incluir comunicación 

Figura 3. Hernia diafragmática congénita 
Bochdalek izquierda: feto a término. Hernia 
diafragmática con ascenso de hígado al hemi-
tórax izquierdo. Note el desplazamiento del 
cardiomediastino hacia la derecha
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interventricular (100 %), comunicación 
interauricular (53 %), tetralogía de Fallot 
(20 %) o divertículo ventricular (20 %).

Además, pueden verse malforma-
ciones en otros sistemas como el ge-
nitourinario (extrofia de cloaca), malfor-
maciones vertebrales, pie equino varo, 
defectos del cierre del tubo neural (como 
exencefalia) [42], labio y paladar hendi-
dos e higroma quístico. Recientemente se 
publicó su asociación con asplenia [43].

Su aparicion involucra un defecto en 
el desarrollo de un segmento lateral del 
mesodermo entre los días 14 y 18 de ges-
tación [38]. No se desarrolla el tabique 
transverso del diafragma, los pliegues 
mesodérmicos del abdomen superior no 
migran ventromedialmente y hay evis-

ceración de órganos como consecuencia 
de los defectos de la pared abdominal y 
esternal [44].

Ahora se ha reconocido que puede 
presentarse incompleto, lo que disminu-
ye su identificacion y, por lo tanto, esca-
sean reportes de la enfermedad [38]. En 
estos casos, hay mayor asociación con 
defectos del tubo neural [45] y se ha visto 
asociado con trisomía 18 [46]. El diag-
nóstico definitivo se da ante los cinco 
defectos presentes (60 %). Es probable 
con cuatro defectos presentes, incluidas 
anormalidades intracardiacas y de la pa-
red abdominal ventral, y tiene expresión 
incompleta cuando hay varias combina-
ciones de defectos mencionados, entre 
estas anormalidad esternal [41]. 

Complejo de OIES (OMIM 258040) 

El complejo de OEIS representa un 
conjunto de malformaciones asociadas 
que incluyen 1) onfalocele, 2) extrofia 
cloacal, 3) ano imperforado y 4) defectos 
de columna (hemivértebras, ausencia de 
sacro o defectos de los segmentos del 
sacro). 

Fue descrito como OEIS por Carey 
y colaboradores [47], en 1978; pero el 
primer caso reportado en la literatura fue 
en 1709, por Spencer [48]. Puede repre-
sentar la manifestación más grave de un 
espectro de defectos de nacimiento, de 
secuencia extrofia-epispadias [49]. Se 
estima que el complejo ocurra en 1 de 

Figura 4. Pentalogía de Cantrell: feto de 16 se-
manas de gestación. Note el contorno nítido de 
todo el defecto, el corazón expuesto (izquierda) 
y contenido abdominal parcialmente contenido. 
Se corroboró, además, afectación del diafragma 
y del esternón
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cada 200.000-400.000 embarazos [50]. 
Surge de un defecto localizado en el de-
sarrollo temprano del mesodermo invo-
lucrado en la formación de mesénquima 
infraumbilical, tabique cloacal y vérte-
bras caudales [38] (figura 5).

Aunque su causa es desconocida, se 
considera que presenta un componente 
genético, porque a pesar de que la ma-
yoría de los casos son esporádicos, ha 
ocurrido en gemelos monocigotos [38]. 
Un gran número de genes candidatos 
fueron analizados en estudios, y no se 
ha encontrado una única recurrencia de 
variaciones de número de copias, pero 
no se puede descartar aún una mutación 
[51]. 

Entre otras múltiples malformaciones 
asociadas al complejo OEIS se enfati-
zan escoliosis, espina bífida, agenesia 
de sacro, estados intersexo, ausencia de 
genitales externos (figura 6), once pa-

res de costillas, duplicación del colon, 
malrotación intestinal, ano anterior, fís-
tula rectovaginal, criptorquidia, útero 
bífido, hidronefrosis, agenesia renal, 
riñón ectópico, doble sistema colector, 
hidrouréteres, fístula vésico-vaginal, diá-
tesis de la sínfisis púbica, displasia de 
cadera, médula anclada, lipomielocisto-
cele, mielomeningoceles, malformación 
de Chiari, hidrocefalia, deformidad en la 
flexión de miembros y pie equino varo 
[52,53].

Complejo pared abdominal-
miembros o Limb Body Wall 
Complex (OMIM 217100) 

El complejo pared abdominal-miembros 
se caracteriza por defectos de la pared 
corporal lateral asociados a anomalías 
tipo reducción de miembros. Se ha es-
timado una prevalencia de 1:10.000 a 
1:40.000 nacimientos [54], los  cuales 
suelen ser cromosómicamente norma-

Figura 5. OEIS: feto gemelar de 30 sema-
nas. Note las vísceras parcialmente expuestas 
en onfalocele, la amplitud del defecto ab-
dominal. Hay cordón umbilical en uno de 
sus bordes

Figura 6. OEIS: mismo feto anterior. Note la 
ausencia de desarrollo genital y ano imperfora-
do. Se corroboró histológicamente como extro-
fia vesical, el saco inferior del defecto
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les. Los criterios diagnósticos descritos 
por van Allen y colaboradores [55], en 
1987, incluyen: 

1. Exencefalia/encefalocele con hendi-
duras faciales. 

2. Toraco o abdominosquisis,

3. Defectos en miembros. 

Se requieren dos de tres criterios 
[56,57] y se hace necesario el defecto en 
la pared que muestra la ausencia de una 
porción de la pared corporal — incluidos 
piel, músculo y peritoneo [58] —, lo cual 
ocurre de varias formas, desde onfaloce-
le y gastrosquisis hasta malformaciones 
más complejas [59-63]. Este trastorno 
está en el espectro de cordón corto o de 
secuencia de adhesiones placentarias 
[63]. Los pacientes suelen ser cromo-
sómicamente normales [64] (figura 7).

Otras entidades

Defecto de Robinson. En este también 
hay vísceras expuestas a través de la 
pared abdominal. El defecto primario 
es la agenesia de membrana cloacal sin 
genitales externos y ano imperforado. La 
vejiga puede hallarse rota o ser megave-
jiga con hidrouréteres, lo que conlleva 
displasia renal multiquística [2].

Trauma producto de abortos clan-
destinos no reportados por la madre 
en el momento del examen fetal. Es un 
diagnóstico diferencial, donde definir 
la presencia aguda en las membranas y 
placenta, ausencia de malformaciones 
y otras asociaciones conocidas puede 

apoyar la impresión diagnóstica. Los 
defectos en piel suelen ser irregulares y 
acompañados de avulsión de tejidos blan-
dos y pérdida de órganos (figura 8) y pue-
de afectar áreas y sistemas no descritos 

Figura 7. Complejo pared abdominal-miem-
bros. Recién nacido de 37 semanas quien falle-
ce pocos minutos después del parto. Presentaba 
gran defecto toracoabdominal lateral, cordón 
umbilical completo de 6 cm y esbozo de miem-
bro superior izquierdo de 1 cm

Figura 8. Trauma. Feto de 14 semanas de 
gestación con pared toracoabdominal abierta 
y vísceras expuestas. Hay avulsión de tejidos 
y ausencia de algunos órganos. Los bordes del 
defecto son irregulares. Se corroboró infección 
en las membranas
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Tabla 1. Resumen de características de los defectos de la pared toracoabdominal fetal

Entidad Criterios/características Diagnóstico

Onfalocele

Defecto central, órganos abdominales 
dentro de bolsa amniótica.

Bolsa con peritoneo por dentro 
y amnios por fuera. Mayores de 
10 semanas. Si la ruptura fue 
periparto, sin serositis en las asas 
intestinales.

Gastrosquisis

Defecto central, completo de la pared 
abdominal. 
A la derecha del ombligo.
Vísceras expuestas.

Serosas intestinales con inflama-
ción aguda y crónica.

Defectos del 
diafragma

1.  Hernia diafragmática congénita 
izquierda sin saco membranoso 
y ocupación completa del tórax. 

2.  Hernia diafragmática congénita 
derecha con ocupación parcial del 
hemitórax derecho.

3.   Defecto de la muscularización iz-
quierda posterior con eventración 
del riñón.

4.   Saco herniario anterolateral dere-
cho que ocupa tres cuartas partes 
del tórax.

5.   Eventración de la mayoría del he-
midiafragma izquierdo que ocupa 
la mitad del tórax.

Defectos en el diafragma con 
evaluación de la afectación de los 
órganos abdominales o retrope-
ritoneales en la cavidad torácica.

Pentalogía de 
Cantrell

Deficiencia del diafragma anterior.
Defecto de la línea media de la pared 
abdominal supraumbilical.
Defecto del diafragma pericárdico 
(ausente).
Anormalidades cardiacas congénitas.
Defecto del esternón bajo (ausente).

Diagnóstico definitivo: 5 defectos 
presentes (60 %).
Diagnóstico probable: 4 defectos 
presentes, entre estos, anormali-
dades intracardiacas y de la pared 
abdominal ventral.
Expresión incompleta: varias 
combinaciones, incluyendo 
anormalidad esternal. 

Complejo de 
OEIS

Onfalocele.
Extrofia cloacal.
Ano imperforado.
Defectos de columna. 

Presencia de cloaca y defectos de 
columna

Complejo 
pared 
abdominal-
miembros 

Exencefalia/encefalocele con hendi-
duras faciales. 
Toraco o abdominosquisis (lateral).
Defectos en miembros. 

Dos de tres criterios, obligatoria la 
toraco o abdominosquisis. Puede 
verse reducción de miembros.
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previamente como asociados. La tabla 1 
resalta las principales características de 
cada entidad.

Conclusión 

Los pacientes que llegan en su estado 
fetal a los departamentos de radiología, 
cardiología, patología, entre otros, suelen 
ofrecer una mayor complejidad diagnós-
tica ante defectos de la pared toracoab-
dominal, por su tamaño, por los cambios 
de muerte intrauterina, por las múltiples 
malformaciones asociadas y por la so-
breposición de la afectación de algunos 
órganos o segmentos corporales. En este 
artículo centralizamos los criterios, los 
diagnósticos diferenciales y las compli-
caciones de varias de estas entidades, 
para ayudar a agudizar el diagnóstico y 
simplificar el procedimiento. 
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