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RESUMEN



La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genetica autosémica recesiva causada
por mas de 600 mutaciones conocidas del gen que codifica para la proteina de la
membrana: Regulador de la membrana F.Q (CFTR). Es una enfermedad que en el
periodo neonatal puede manifestarse por distrés respiratorio, colestasis
intrahepatica e ileo meconial. Presentamos el caso de un recién nacido del sexo
masculino, parto por cesarea, en quien se sospecho el diagnostico de FQ. En
ecografias prenatales se apreciaron signos de peritonitis meconial por ileo meconial.
Fue intervenido quirdrgicamente, encontrando que gran cantidad de fibrina cubria
todas las asas intestinales con adherencias, presentando una perforacion en la
union yeyuno ileal, segmento ocupado por meconio duro y compacto, realizando
ileostomia. Presenta empeoramiento clinico y hemodinamico, con ictero colestasico,
distrés respiratorio que va agravando hasta presentar signos de shock séptico y
fallo multiorgdnico, falleciendo a los seis dias de edad. El estudio anatomo-
patolégico post-mortem fue compatible con FQ.

Palabras clave: Fibrosis quistica, ileo meconial, obstruccion intestinal, peritonitis
meconial.

ABSTRACT

Cystic fibrosis (CF) is a genetic autosomal recesive disease caused by more than
600 known mutatins of the gene that codifies for the protein of the membrane:
Regulator of the CF transmembrane (CFTR). It is a disease of the neonatalperiod
that can be manifested by respiratory distress, intrahepatic cholestasis and
meconium ileus. A case of amale newborn (throug a cesarean section delivery),
suspecting the diagnosis of Cystic Fibrosis is reported. In prenatal echographies
signs of meconium peritonitis due to meconium ileus was observed, the patient
underwent a surgery where a great quantity of fibrin covering all intestinalloops
with adherences showing a perforation inthe ileum jejune join was observed. The
segment was filled with a hard andcompact meconium. An ileostomy was
performed, then the patient presented a clinical and hemodynamic worsening with
cholestatic jaundice and respiratory distress deteriorating his condition up to
showing signs of septic shock and multiple-organ failure, dying at 6 days old. The
post-mortem pathologic study matched with a cystic fibrosis.

Key words: Cystic fibrosis, meconium ileus, bowel obstruction, meconium
peritonitis.

INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética autosémica recesiva que
ocurre en poblacidon caucasica con una incidencia aproximada de 1/2000 recién



nacidos, cuya principal alteracion es un defecto en el transporte del cloro de la
superficie epitelial, que trae como consecuencia la produccién de secreciones
anormalmente espesas en diferentes érganos. *™

El gen FQ estda mapeado en el brazo largo del cromosoma siete, exactamente en
7931, que codifica para una proteina de membrana reguladora del transporte del
cloro llamada Regulador Transmembrana FQ (CFTR). ! La expresividad mas precoz
de la FQ es el fleo Meconial, con una incidencia entre un 10-15% de los recién
nacidos. La deficiente degradacion de proteina por la insuficiencia pancreatica, asi
como la disminucién de la bilis, la secrecidon pancreatica y glandular intestinal
patolégica con alteraciones de las células del epitelio intestinal provocan
precipitacion de soluto y formacién de un bolo fecal viscoso, adherente, que
termina por obstruir el ileo terminal produciendo dilatacion del intestino delgado
proximal y microcolon de desuso. 3®

PRESENTACION DEL CASO

Recién nacido primogénito, varén, hijo de padres jovenes, no consanguineos, con
historia familiar negativa de defectos congénitos o enfermedades genéticas, que
nace a las 39 semanas de gestacion, con peso de 3900 g, parto distécico por
cesarea, apgar 7-8 puntos. Diagnostico prenatal ecografico de peritonitis meconial
y ascitis fetal.

Examen fisico:

Coloracion rosada, bien prefundida, con edema generalizado principalmente en el
abdomen y las extremidades inferiores.

Abdomen: Gran distensiéon abdominal de forma generalizada con onda liquida y
ruidos hidroaéreos ausentes, sin precisar visceromegalia. A nivel de los genitales
externos gran hidrocele a tensién con signos de periorquitis. Es trasladado al
Servicio de Cuidados Especiales, donde se evacua por puncion abdominal 120 ml de
liquido amarillento, después de lo cual presenta signos de compromiso
hemodinamico, que se corrige con la administracién de coloides.

En las radiografias de abdomen realizadas se observd: Gran dilatacidon de la camara
gastrica y de las asas intestinales, imagen radiopaca en velo, en hemiabdomen
derecho, sin presencia de niveles hidroaéreos ni gas en el recto (Fig.1 y 2).



Fig.1 Gran dilatacidn de |la camara gastrica ¥y de las  asas intestinales, imagen
radiopaca en wvelo, en hemiabdomen derecho, sin presencia de niveles hidroagreas ni

gas en el recto.

Fig. 2 Gran dilatacion de la camara gastrica v de las asas intestinales; imagen

radiopaca en welo, en hemiabdomen derecho, sin presencia de niveles hidroaéreos ni

gas en el recto,

Se decide intervenir quirdrgicamente con el diagndstico de una peritonitis meconial
por ileo meconial, encontrando en el acto quirdrgico gran cantidad de fibrina que
cubria las asas intestinales con adherencias y una perforacion en la unién yeyuno-
ileal; este ultimo segmento estaba ocupado por meconio duro y compacto,
realizandose irrigacion con perdxido de hidrégeno al 1%. Fue imposible la



extraccién por ordefio manual, y se procedié a realizar ileostomia. De las bolsas
escrotales se obtuvo por puncién un liquido amarillento mezclado con sangre y
fibrina. Es concluido finalmente el diagndstico de una Peritonitis Meconial (PM)
como manifestacién clinica Fibrosis Quistica. Diagndstico que fue confirmado en el
estudio anatomo- patoldgico post-morten que informo:

Presencia de perforacion en la unidén yeyuno ileal, segmento ocupado por meconio
duro y compacto, ademas de adherencias peritoniales.

Lamentablemente, en este caso no fue posible realizar estudios moleculares ni
determinacion de electrolitos en el sudor. Mantiene gravedad extrema, en la
terapéutica se utilizaron antibidticos de amplio espectro, coloides y aminas presoras
para mejorar la perfusidon intestinal; a pesar de las medidas tomadas, su estado
continla siendo muy grave, cae en estado de shock y fallo multiorganico hasta
fallecer a los seis dias de edad.

DISCUSION

Morgagni fue el primero en describir la peritonitis meconial en 1905, vy
Pandesternest y Bendel-Michel; la asocian con fibrosis quistica del pancreas y la
definen como una complicacion muy grave secundaria a una perforacién intestinal
intradtero, por donde sale meconio formado por el detritus de las células
intestinales en formacién con bilis y elementos pancreaticos, considerandose como
una peritonitis bacteriana con presencia o no de calcificacion. 2

Desde el punto de vista clinico, su comportamiento es el de una peritonitis quimica,
siendo causada por los componentes especificos del meconio, que provocan
reaccién peritoneal por contaminacion de la cavidad peritoneal por meconio. El
meconio intraltero puede aparecer después del cuarto mes de edad, pues en esta
edad llega la unidn ileocélica y a partir del 5to mes alcanza el recto. 3*

La peritonitis meconial (PM) se presenta generalmente en el recién nacido (RN) a
término, siendo extremadamente rara como complicaciéon en los prematuros; su
debut debe sospecharse ante un RN con distension abdominal marcada con vomitos
tardios, en ocasiones biliosos o fecaloideos, que aparecen entre segundo y tercer
dias de vida con cianosis y presencia de una masa en la cavidad abdominal,
descritos por * ©,

Raramente la PM puede ocurrir de forma espontanea sin manifestaciones,
presentando solo focos de calcificaciones espaciadas de localizacion intraperitoneal,
inguinal o escrotal, > similares resultados fueron notificados por A. Bouhafs 7 y
Varkounyi, ® donde citan la periorquitis meconial como una entidad desconocida
asociada a la peritonitis meconial, cuya tipica presentacion es un hidrocele a
tension que se endurece en semanas por las calcificaciones meconiales, que puede

reabsorberse de forma espontanea sin ninglin compromiso de la funcidén testicular.
5-8

A.A. Fanaroff y R.]. Martin clasifican la peritonitis meconial atendiendo a diferentes
variedades clinicas, que son las siguientes: ©

Pseudoquiste meconial gigante: se forma alrededor de una pared fibrosa por
cumulo de meconio en su interior, y rodeado por asas intestinales que pueden estar
calcificadas.

Peritonitis meconial adhesiva: que resulta de la contaminacion de la cavidad
peritoneal, por el meconio de varios dias a semanas antes del crecimiento, con



calcificaciones diseminadas, que pueden ser diagnosticadas por examen radiolégico
abdominal o ultrasonografico.

- Ascitis meconial: que resulta cuando la perforacién suele ocurrir unos dias antes
del parto, donde grandes cantidades de liquido tefiidos de meconio estan presentes
con ausencia de calcificaciones intraperitoniales.

- Peritonitis meconial infectada: que resulta cuando la perforacion intestinal no esta
sellada, y microorganismos del intestino colonizan e invaden la cavidad peritoneal,
pudiendo ocurrir después de algunos de los tipos descritos con anterioridad.

S. Stoll-Becker et al, en un estudio realizado en Alemania sobre ascitis neonatal,
encontraron numerosas anomalias cardiovasculares, renales, pulmonares e
infecciosas, anemia y tumores con peritonitis meconial asociadas a la FQ como las
principales causas de dicha ascitis. ° Por su parte, N. Argawal reporté el diagndstico
intradtero de un recién nacido de 31 semanas de gestacién con polihidramnio
i)evero, ascitis fetal, hidrocele y peritonitis meconial que no estaba asociada a FQ.

La peritonitis meconial suele presentarse después de una perforacion intradtero,
que ocurre usualmente como complicacién del ileo meconial, que afecta entre el 15-
20% de los RN con FQ, es una manifestacion temprana del ileo meconial,
produciendo una obstruccion intrinseca del ileo distal, secundario al cumulo de
meconio que esta formado por mucoproteinas anormales, al parecer resultantes de
una secrecion pancreatica y glandular intestinal anormal. El ileo puede ser simple o
complicado segln ocurran obstrucciones intrabdominales asiladas o presencia de
atresia, volvulo o perforacion. 112

La PM puede también ser causada por atresia intestinal yeyuno-ileal, vdlvulos,
hernias, bridas peritoneales congénitas, invaginacion intestinal, gastroquisis,

oclusion vascular mesentérica, pero su principal causa sigue siendo el ileo meconial.
13-14

W.S. Lorimer y D.G. Ellis describieron tres tipos de hallazgos anatomopatoldgicos
encontrados en recién nacidos que fallecieron con PM, 1. Forma fibroadhesiva, es la
mas comun de todas, produce adherencias densas en el sitio de la perforacion,
facilitando que el intestino se selle, 2. Forma quistica, se presenta cuando la
reaccién fibroplastica no ha sido efectiva para sellar la perforacién, continuando la
salida de meconio para la cavidad abdominal y 3. Forma generalizada, donde el
meconio se distribuye en toda la cavidad peritoneal. °
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