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Resumen
Introducción. La atresia duodenal asociada con appel peel es ex-

tremadamente infrecuente. La primera se produce por un defecto en la 
recanalización en etapas tempranas, mientras que la atresia intestinal 
parece deberse a causas vasculares en etapas más tardías. La presencia 
de anomalías asociadas a la hernia diafragmática es común, pero la 
asociación con la atresia duodenal apenas está descrita.

Caso clínico. Presentamos un recién nacido de 31 semanas de ges-
tación y sexo femenino, con atresia duodenal y apple peel, asociada a 
hernia diafragmática izquierda y cardiopatía mayor. Se realizó un flap 
muscular abdominal para el cierre del defecto diafragmático y anasto-
mosis duodenoyeyunal tras la resección de parte del apple peel inviable.

Comentarios. A nuestro entender, es el primer caso descrito con 
esta asociación singular. La combinación de atresia duodenal con apple 
peel se ha descrito previamente en 11 ocasiones; la asociación de ambas 
con hernia diafragmática congénita no había sido descrita.

Palabras Clave: Atresia duodenal; Atresia intestinal; Apple peel; 
Hernia diafragmática congénita; Malformación 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-

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

INTRODUCCIÓN

La atresia duodenal es la causa congénita más común de 
obstrucción intestinal neonatal, su incidencia es de una por 
cada 5.000-10.000 recién nacidos, representa la mitad de las 
atresias intestinales(1). Una de las teorías más aceptadas para 
su formación es un defecto en la recanalización a partir de la 
6ª semana de gestación (SG)(2).

La atresia intestinal, en cambio, se produce por la in-
terrupción del aporte vascular en etapas más tardías de la 
gestación(3,4). La atresia intestinal tipo IIIb, denominada apple 
peel, representa aproximadamente un 5% de las atresias ye-
yunoileales(1). La asociación 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 diafragmática congénita se da en uno de cada 
2.500 a 3.500 recién nacidos. La asociación con otras malfor-
maciones es común, siendo las cardiacas las más frecuentes, 
mientras que la asociación con malformaciones gastrointesti-
nales no es habitual(5). La asociación de hernia diafragmática 
congénita con atresia duodenal apenas está descrita(6).

La asociación de las tres malformaciones no tiene una 
explicación embriológica satisfactoria que las englobe en su 
patogénesis, por lo que podríamos pensar en una causa gené-
tica. Se ha descrito la asociación de atresia intestinal familiar, 
principalmente apple peel, con el receptor 2IIIb y 10 del factor 
de crecimiento de fibroblastos (Fgfr2b/Fgf10)(7), así como la 
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asociación de apple peel familiar y cardiopatía con mutaciones 
en el gen NOTCH1(8).

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

CASO CLÍNICO

Gestante de 29 años con gestación gemelar monocorial 
biamniótica. El primer gemelo, de sexo femenino, presentaba 
polihidramnios y diagnóstico prenatal de hernia diafragmática 
izquierda con probable herniación de intestino delgado, es-
tómago e hígado (Lung-to-Head Ratio [LHR] 1,7 y o/e LHR 
40%). Además, presentaba una imagen ecogénica de un asa 
intestinal dilatada en tórax, sugestiva de obstrucción intestinal 
alta en la ecografía del segundo trimestre.

A las 31 + 4 semanas de gestación se realiza cesárea por 
dinámica uterina de una neonata de 1.300 gramos y Apgar 
5/7/7. En la radiografía inicial se confirma la presencia de 
hernia diafragmática izquierda y dilatación gástrica sin pre-
sencia de aireación abdominal (Fig. 1). Además, se confirma 
el diagnóstico prenatal de cardiopatía consistente en tetralogía 
de Fallot con doble salida del ventrículo derecho.

Es intervenida el tercer día de vida, tras ser estabilizada, 
por laparotomía transversa supraumbilical izquierda, hallan-
do agenesia diafragmática izquierda casi en su totalidad que 
requiere la confección de un flap muscular abdominal con 
oblicuo menor y transverso para el cierre del defecto, como 
técnica de elección empleada en nuestro centro y descrita 
previamente(9).

Tras reducir las vísceras herniadas se aprecia gran dilata-
ción gástrica con atresia duodenal postampular sin continuidad 
con el resto de intestino (Fig. 2), a nivel yeyunal presenta 
conformación tipo appel peel. Tras resecar los primeros 50 
cm de apple peel inviables, se realizó anastomosis duodeno-
yeyunal, preservando 85 cm de intestino delgado hasta válvula 
ileocecal (Fig. 3).

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

Se realizó 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 cardiopatía por 
presentar crisis hipóxicas graves atribuidas principalmente a 
su cardiopatía y no tanto a la hipoplasia pulmonar. Se realizó 
mediante la creación de una fístula sistémico-pulmonar, dilata-

Figura 1. Radiografía toracoabdominal al nacimiento: hernia diafrag-
mática congénita izquierda, gran burbuja aérea en hemitórax izquierdo 
y sin aireación abdominal.

Figura 2. Atresia duodenal tipo III postampular.
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ción de ambas venas pulmonares y cierre del ductus arterioso, 
requiriendo soporte postoperatorio en ECMO (oxigenación 
por membrana extracorpórea) durante cuatro días.

Actualmente, la paciente tiene 10 meses de vida, presenta 
un desarrollo ponderoestatural adecuado, con una correcta to-
lerancia a la dieta enteral, alternando nutrición oral con sonda 
nasogástrica por presentar trastornos de la succión-deglución.

DISCUSIÓN

La hernia diafragmática congénita es una malformación 
relativamente común, que se da en uno de cada 2.500 a 3.500 
recién nacidos. Como en el caso descrito, la mayoría son pos-
terolaterales izquierdas y el tamaño del defecto puede variar 
desde pequeños orificios herniarios hasta agenesias diafrag-
máticas, estando relacionado el tamaño del defecto con el 
tipo de reparación y el grado de hipoplasia pulmonar y, por 
tanto, con el pronóstico.

La etiología no está clara pero generalmente se conside-
ra esporádica, aunque hay casos hereditarios y asociados a 
síndromes y cromosomopatía. Su asociación con otras mal-
formaciones es habitual, entre el 20 y 60% de los casos según 
las series, siendo la cardiopatía la malformación asociada más 
frecuente, seguida de las genitourinarias y musculoesqueléti-
cas. La asociación con malformaciones gastrointestinales no 
es común, estando presente en menos del 5% de los casos(5).

En la serie publicada por Zaiss y cols., las malformaciones 
asociadas más frecuentes son las cardiovasculares y ocurren 
en un 50,4% de los pacientes. En esta serie las malformacio-
nes gastrointestinales son el segundo grupo más frecuente en 
contraposición a lo publicado anteriormente y están presentes 
en un 21% de los pacientes y representan un 11,4% del total de 
las malformaciones asociadas divididas por aparatos. Dentro 
de las malformaciones gastrointestinales, el divertículo de 
Meckel y la atresia anal son las más frecuentes(10). Ni en esta 
serie ni en la anterior se describe la asociación con atresia 
duodenal(5).

Castle y cols. describen un paciente con asociación VA-
CTERL-like, compuesta por hemivértebra, clinodactilia, ano 
imperforado, atresia duodenal y hernia diafragmática derecha 
con fusión hepatopulmonar. Es la primera vez que se describe 
un caso similar y hacen referencia de forma excepcional a 
otros neonatos con hernia diafragmática y atresia duodenal(6).

La atresia duodenal tiene una incidencia de uno por cada 
5.000-10.000 recién nacidos, es la causa más común de obs-
trucción congénita neonatal y, en la mayoría de los casos, la 
obstrucción es postampular. Aunque actualmente tiene una 
supervivencia por encima del 90%, la prematuridad o la pre-
sencia de anomalías mayores asociadas, principalmente las 
cardiacas o cromosomopatías, pueden ensombrecer el pronós-
tico. Puede asociarse a páncreas anular o malrotación intestinal 
hasta en un 30%, pero la asociación con atresias intestinales 
yeyunoileales se da en menos de un 5% de los casos(1).

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 está enrollado a modo de espiral 
alrededor del vaso mesentérico nutricio. La importancia de 
este tipo de atresias está en que pueden requerir cirugías más 
complejas y dar lugar al síndrome de intestino corto(3,4).

Una de las explicaciones más aceptadas para la difícil 
asociación entre atresia duodenal e intestinal radica en sus 
diferentes etiologías embriológicas. En el caso de las atresias 
duodenales, una de la teorías más aceptadas es la falta de 
recanalización duodenal a partir de la 6ª SG(2); en cambio, 
el resto de las atresias intestinales son consecuencia de una 
alteración en el aporte vascular en etapas más tardías(3,4). En 
el caso del duodeno, el doble aporte vascular, tanto de la 
arteria mesentérica superior como del tronco celíaco a través 
de la arteria gastroduodenal, hacen más difícil la aparición de 
atresia duodenal por causa vascular(11).

Por todo esto, la asociación entre atresia duodenal y 
atresia intestinal no es frecuente, siendo la asociación con 
atresia intestinal tipo apple peel extremadamente rara. Hasta 
el momento solo se han publicado 11 casos en la literatura 
científica(7,11-20), siendo nuestro paciente el número 12 y el 
único en asociarse además con hernia diafragmática congé-
nita (Tabla I).

Además de la etiología embriológica se han descrito cau-
sas genéticas en el origen de las atresias intestinales, tanto de 

Figura 3. Segmento de apple peel resecado (yeyuno proximal).
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atresias intestinal tipo apple peel como de atresia duodenal fa-
miliar. La combinación de ambas atresias es extremadamente 
rara, del mismo modo que la existencia de atresias familiares 
como resultado de anomalías genéticas hereditarias. Los re-
ceptores 2IIIb y 10 del factor de crecimiento de fibroblastos 
(Fgfr2b y Fgf10) son moléculas reguladoras relevantes para las 
interacciones mesenquimatosa-epiteliales y están implicados 
en la patogénesis de la atresia intestinal(7).

No detectamos deleción homocigótica o heterocigótica 
de Fgf10 y Fgfr2b en nuestro paciente.

Se ha descrito también la implicación del gen NOTCH1 
con cardiopatía congénita obstructiva izquierda, predomi-
nantemente estenosis de la válvula aórtica y válvula aórtica 
bicúspide, coartación aórtica y corazón izquierdo hipoplá-
sico y la asociación con anomalías vasculares extracardia-
cas y apple peel, asumiendo la vasculopatía embrionaria la 
causa de dicho defecto(8). Nuestra paciente presenta como 
cardiopatía asociada tetralogía de Fallot con doble salida 
de ventrículo derecho. Tampoco se detectaron variantes en 
el gen NOTCH1.

En conclusión, la combinación de atresia duodenal con 
apple peel es excepcional, y aunque está descrita la asocia-
ción de anomalías gastrointestinales con la hernia diafrag-
mática congénita, a nuestro entender la combinación de las 
tres malformaciones no había sido previamente descrita en 
la literatura científica.
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