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RESUMEN

Introduccion. La atresia duodenal asociada con appel peel es ex-
tremadamente infrecuente. La primera se produce por un defecto en la
recanalizacién en etapas tempranas, mientras que la atresia intestinal
parece deberse a causas vasculares en etapas mds tardias. La presencia
de anomalifas asociadas a la hernia diafragmdtica es comuin, pero la
asociacién con la atresia duodenal apenas estéd descrita.

Caso clinico. Presentamos un recién nacido de 31 semanas de ges-
tacion y sexo femenino, con atresia duodenal y apple peel, asociada a
hernia diafragmdtica izquierda y cardiopatia mayor. Se realizé un flap
muscular abdominal para el cierre del defecto diafragmatico y anasto-
mosis duodenoyeyunal tras la reseccion de parte del apple peel inviable.

Comentarios. A nuestro entender, es el primer caso descrito con
esta asociacion singular. La combinacion de atresia duodenal con apple
peel se ha descrito previamente en 11 ocasiones; la asociacién de ambas
con hernia diafragmdtica congénita no habfa sido descrita.

PALABRAS CLAVE: Atresia duodenal; Atresia intestinal; Apple peel;
Hernia diafragmdtica congénita; Malformaci6n congénita.

DUODENAL ATRESIA WITH APPLE PEEL ASSOCIATED
WITH CONGENITAL DIAPHRAGMATIC HERNIA: AN EXCEPTIONAL
CASE AND A LITERATURE REVIEW

ABSTRACT

Introduction. Duodenal atresia associated with apple peel is ex-
tremely rare. Duodenal atresia occurs as a result of absence of recanali-
zation at an early stage, whereas intestinal atresia is seemingly due to
vascular causes at later stages. The presence of abnormalities associated
with diaphragmatic hernia is frequent, but association with duodenal
atresia has been little explored.

Care report. This is the case of a female neonate born at gesta-
tional week 31, with duodenal atresia and apple peel, associated with
left diaphragmatic hernia and major heart disease. An abdominal mus-
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cle flap was performed for diaphragmatic defect closure purposes, and
duodenojejunal anastomosis was carried out following resection of part
of the non-viable apple peel.

Discussion. To our knowledge, this is the first case described with
this rare association. The combination of duodenal atresia and apple
peel had been previously described 11 times. However, the association
of both with congenital diaphragmatic hernia had not been reported yet.

Key Worbps: Duodenal atresia; Intestinal atresia; Apple peel; Congeni-
tal diaphragmatic hernia; Congenital malformation.

INTRODUCCION

La atresia duodenal es la causa congénita mds comtin de
obstruccidn intestinal neonatal, su incidencia es de una por
cada 5.000-10.000 recién nacidos, representa la mitad de las
atresias intestinales). Una de las teorfas més aceptadas para
su formacion es un defecto en la recanalizacion a partir de la
6" semana de gestacion (SG)@.

La atresia intestinal, en cambio, se produce por la in-
terrupcion del aporte vascular en etapas més tardias de la
gestacion®#. La atresia intestinal tipo IIIb, denominada apple
peel, representa aproximadamente un 5% de las atresias ye-
yunoileales(). La asociacién entre atresia duodenal y atresia
intestinal apple peel es excepcional y hasta el momento solo
se han descrito 11 casos en la literatura.

La hernia diafragmdtica congénita se da en uno de cada
2.500 a 3.500 recién nacidos. La asociacién con otras malfor-
maciones es comun, siendo las cardiacas las mas frecuentes,
mientras que la asociacion con malformaciones gastrointesti-
nales no es habitual®. La asociacion de hernia diafragmética
congénita con atresia duodenal apenas estd descrita®.

La asociacidn de las tres malformaciones no tiene una
explicacion embrioldgica satisfactoria que las englobe en su
patogénesis, por lo que podriamos pensar en una causa gené-
tica. Se ha descrito la asociacion de atresia intestinal familiar,
principalmente apple peel, con el receptor 211Ib y 10 del factor
de crecimiento de fibroblastos (Fgfr2b/Fgf10)?, asi como la
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Figura 1. Radiografia toracoabdominal al nacimiento: hernia diafrag-
mdtica congénita izquierda, gran burbuja aérea en hemitérax izquierdo
y sin aireacién abdominal.

asociacion de apple peel familiar y cardiopatia con mutaciones
en el gen NOTCHI®.

Presentamos un recién nacido pretérmino, con hernia dia-
fragmadtica congénita y cardiopatia mayor asociada a atresia
duodenal con apple peel.

CASO CLINICO

Gestante de 29 afios con gestacion gemelar monocorial
biamnidtica. El primer gemelo, de sexo femenino, presentaba
polihidramnios y diagndstico prenatal de hernia diafragmatica
izquierda con probable herniacién de intestino delgado, es-
témago e higado (Lung-to-Head Ratio [LHR] 1,7 y o/le LHR
40%). Ademds, presentaba una imagen ecogénica de un asa
intestinal dilatada en tdrax, sugestiva de obstruccion intestinal
alta en la ecografia del segundo trimestre.

Alas 31 + 4 semanas de gestacion se realiza cesdrea por
dindmica uterina de una neonata de 1.300 gramos y Apgar
5/7/7. En la radiograffa inicial se confirma la presencia de
hernia diafragmética izquierda y dilatacion géstrica sin pre-
sencia de aireacion abdominal (Fig. 1). Ademads, se confirma
el diagndstico prenatal de cardiopatia consistente en tetralogia
de Fallot con doble salida del ventriculo derecho.
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Figura 2. Atresia duodenal tipo III postampular.

Es intervenida el tercer dia de vida, tras ser estabilizada,
por laparotomia transversa supraumbilical izquierda, hallan-
do agenesia diafragmatica izquierda casi en su totalidad que
requiere la confeccién de un flap muscular abdominal con
oblicuo menor y transverso para el cierre del defecto, como
técnica de eleccién empleada en nuestro centro y descrita
previamente®.

Tras reducir las visceras herniadas se aprecia gran dilata-
ci6n géstrica con atresia duodenal postampular sin continuidad
con el resto de intestino (Fig. 2), a nivel yeyunal presenta
conformacion tipo appel peel. Tras resecar los primeros 50
cm de apple peel inviables, se realizé anastomosis duodeno-
yeyunal, preservando 85 cm de intestino delgado hasta vélvula
ileocecal (Fig. 3).

Se mantiene intubada 10 dfas, tanto por la hipoplasia
pulmonar como por su cardiopatia de base, y con nutriciéon
parenteral total o parcial hasta los 19 dias de vida, cuando se
consigue la nutricion enteral completa (34 SG corregidas). Es
dada de alta a los 115 dfas con un peso de 3,430 kg.

Se realiz6 estudio genético que confirmaba que se trataba
de gemelas monocigotas, sin mostrar alteraciones genéticas
remarcables de la paciente con respecto a su hermana.

En un segundo ingreso, se intervino de la cardiopatia por
presentar crisis hipoxicas graves atribuidas principalmente a
su cardiopatia y no tanto a la hipoplasia pulmonar. Se realiz6
mediante la creacién de una fistula sistémico-pulmonar, dilata-
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Figura 3. Segmento de apple peel resecado (yeyuno proximal).

ci6én de ambas venas pulmonares y cierre del ductus arterioso,
requiriendo soporte postoperatorio en ECMO (oxigenacion
por membrana extracorpérea) durante cuatro dias.
Actualmente, la paciente tiene 10 meses de vida, presenta
un desarrollo ponderoestatural adecuado, con una correcta to-
lerancia a la dieta enteral, alternando nutricion oral con sonda
nasogdstrica por presentar trastornos de la succidn-deglucion.

DISCUSION

La hernia diafragmdtica congénita es una malformacion
relativamente comun, que se da en uno de cada 2.500 a 3.500
recién nacidos. Como en el caso descrito, la mayoria son pos-
terolaterales izquierdas y el tamafio del defecto puede variar
desde pequefios orificios herniarios hasta agenesias diafrag-
maticas, estando relacionado el tamafo del defecto con el
tipo de reparacion y el grado de hipoplasia pulmonar y, por
tanto, con el prondstico.

La etiologfa no estd clara pero generalmente se conside-
ra esporddica, aunque hay casos hereditarios y asociados a
sindromes y cromosomopatia. Su asociacién con otras mal-
formaciones es habitual, entre el 20 y 60% de los casos segin
las series, siendo la cardiopatia la malformacion asociada mas
frecuente, seguida de las genitourinarias y musculoesqueléti-
cas. La asociacién con malformaciones gastrointestinales no
es comun, estando presente en menos del 5% de los casos®.
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En la serie publicada por Zaiss y cols., las malformaciones
asociadas mds frecuentes son las cardiovasculares y ocurren
en un 50,4% de los pacientes. En esta serie las malformacio-
nes gastrointestinales son el segundo grupo més frecuente en
contraposicion a lo publicado anteriormente y estdn presentes
enun 21% de los pacientes y representan un 11,4% del total de
las malformaciones asociadas divididas por aparatos. Dentro
de las malformaciones gastrointestinales, el diverticulo de
Meckel y la atresia anal son las més frecuentes?. Ni en esta
serie ni en la anterior se describe la asociacién con atresia
duodenal®.

Castle y cols. describen un paciente con asociacién VA-
CTERL-like, compuesta por hemivértebra, clinodactilia, ano
imperforado, atresia duodenal y hernia diafragmatica derecha
con fusién hepatopulmonar. Es la primera vez que se describe
un caso similar y hacen referencia de forma excepcional a
otros neonatos con hernia diafragmatica y atresia duodenal©.

La atresia duodenal tiene una incidencia de uno por cada
5.000-10.000 recién nacidos, es la causa mas comun de obs-
truccién congénita neonatal y, en la mayoria de los casos, la
obstruccidn es postampular. Aunque actualmente tiene una
supervivencia por encima del 90%, la prematuridad o la pre-
sencia de anomalfas mayores asociadas, principalmente las
cardiacas o cromosomopatias, pueden ensombrecer el pronds-
tico. Puede asociarse a pancreas anular o malrotacion intestinal
hasta en un 30%, pero la asociacion con atresias intestinales
yeyunoileales se da en menos de un 5% de los casos(.

La atresia intestinal tiene una incidencia de 0,7-0,8 por
cada 10.000 recién nacidos. Un 5% de las atresias yeyunoi-
leales son las denominadas apple peel, que consisten en una
atresia proximal, a nivel yeyunal generalmente, mientras que
el intestino delgado distal estd enrollado a modo de espiral
alrededor del vaso mesentérico nutricio. La importancia de
este tipo de atresias estd en que pueden requerir cirugias mds
complejas y dar lugar al sindrome de intestino corto®4.

Una de las explicaciones mds aceptadas para la dificil
asociacion entre atresia duodenal e intestinal radica en sus
diferentes etiologias embrioldgicas. En el caso de las atresias
duodenales, una de la teorfas mds aceptadas es la falta de
recanalizacién duodenal a partir de la 6* SG®; en cambio,
el resto de las atresias intestinales son consecuencia de una
alteracion en el aporte vascular en etapas mds tardias®4. En
el caso del duodeno, el doble aporte vascular, tanto de la
arteria mesentérica superior como del tronco celiaco a través
de la arteria gastroduodenal, hacen mas dificil la aparicion de
atresia duodenal por causa vascular().

Por todo esto, la asociacion entre atresia duodenal y
atresia intestinal no es frecuente, siendo la asociacion con
atresia intestinal tipo apple peel extremadamente rara. Hasta
el momento solo se han publicado 11 casos en la literatura
cientifica.1-20), siendo nuestro paciente el nimero 12 y el
unico en asociarse ademds con hernia diafragmatica congé-
nita (Tabla I).

Ademds de la etiologia embrioldgica se han descrito cau-
sas genéticas en el origen de las atresias intestinales, tanto de
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Tablal.  Atresia duodenal con apple peel. Revision de la literatura.
Caso Autor Aiflo SG Anomalias asociadas
1 Webery cols. 1999 36 Agenesia AMS. Sindrome de Down. CIV
2 Arbelly cols. 2006 32 Quiste de colédoco. Malrotacién
3  Tatekaway cols. 2007 36 Atresia intestinal multiple
4 Ahmany cols. 2009 34 Agenesia de AMS
S Patily cols. 2011 33 Malrotacion
6  Altokhais y cols. 2014 33 Agenesia de AMS. Malrotacion. Microoftalmia
7  Alnosair y cols. 2014 31 Agenesia de AMS
8  Pathaky cols. 2014 33
9  Sasay cols. 2016 29 Agenesia de AMS
10 Ben Hamida y cols. 2016 34 Agenesia de AMS. Situs inverso abdominal. Atresia intestinal mltiple
11 Kirtane y cols. 2019 36 CIA
12 Molino y cols. 2020 31 HDC izquierda. Tetralogifa de Fallot con doble salida VD

SG: semanas de gestacion; AMS: arteria mesentérica superior; CIV: comunicacion interventricular; CIA: comunicacion interauricular; HDC: hernia diafragmdtica

congénita; VD: ventriculo derecho.

atresias intestinal tipo apple peel como de atresia duodenal fa-
miliar. La combinacidn de ambas atresias es extremadamente
rara, del mismo modo que la existencia de atresias familiares
como resultado de anomalias genéticas hereditarias. Los re-
ceptores 211Ib y 10 del factor de crecimiento de fibroblastos
(Fgfr2b y Fgf10) son moléculas reguladoras relevantes para las
interacciones mesenquimatosa-epiteliales y estdn implicados
en la patogénesis de la atresia intestinal?.

No detectamos delecién homocigética o heterocigética
de Fgf10 y Fgfr2b en nuestro paciente.

Se ha descrito también la implicacién del gen NOTCH1
con cardiopatia congénita obstructiva izquierda, predomi-
nantemente estenosis de la valvula adrtica y valvula adrtica
bictspide, coartacion adrtica y corazén izquierdo hipopld-
sico y la asociacion con anomalias vasculares extracardia-
cas y apple peel, asumiendo la vasculopatia embrionaria la
causa de dicho defecto®. Nuestra paciente presenta como
cardiopatia asociada tetralogia de Fallot con doble salida
de ventriculo derecho. Tampoco se detectaron variantes en
el gen NOTCHI.

En conclusion, la combinacion de atresia duodenal con
apple peel es excepcional, y aunque estd descrita la asocia-
cién de anomalfas gastrointestinales con la hernia diafrag-
madtica congénita, a nuestro entender la combinacién de las
tres malformaciones no habia sido previamente descrita en
la literatura cientifica.
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