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TEMA PEDIATRICO

Nuevas hipétesis embriolégicas, genética y epidemiologia de la

gastrosquisis
New embryological hypothesis, genetics and epidemiology of gastroschisis

Jaime Asael Lopez Valdéz," Dulce Maria Castro Coyotl,' Carlos Alberto Venegas Vega'?

RESUMEN

La gastrosquisis se define como una malformacién de la pared abdominal caracterizada por herniacion visceral con presencia de cordon
umbilical intacto y ausencia de membrana. A la fecha se han propuesto seis teorias que intentan explicar la embriogénesis de esta enti-
dad. Su etiologia exacta se desconoce; sin embargo, se reconoce que presenta un patrén de herencia multifactorial. Recientemente se
ha observado un aumento en el numero de casos a escala mundial, particularmente en México, por lo que algunos autores proponen que
se trata de una pandemia. En este trabajo se realizé una revision actualizada de la embriologia de la pared abdominal, de las teorias, la
epidemiologia y los factores de riesgo genético-ambientales involucrados en el desarrollo de la gastrosquisis.
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ABSTRACT

Gastroschisis is defined as an abdominal wall malformation characterized by visceral herniation with an intact umbilical cord and absence
of membrane. At present, six theories to explain the embryogenesis of this entity have been proposed. Although its etiology remains unk-
nown, it is recognized with a multifactorial inheritance pattern. Recently, an increase of cases worldwide has been observed, particularly in
Mexico. For that reason, some authors suggest this entity is pandemic. We performed an updated review of the abdominal wall embryology,
theories, epidemiology and genetic-environmental risk factors involved in the development of gastroschisis.

Key words: gastroschisis, theories, genetic-environmental factors.

La gastrosquisis (GQ) es una malformaciéon congénita
caracterizada por una herniacion visceral a través de un
defecto de la pared abdominal, generalmente del lado de-
recho, con la presencia del cordon umbilical intacto y no
cubierto por la membrana.' La palabra gastrosquisis deriva
del prefijo griego gaster = estdbmago y schisis = fisura.?
Aunque este término no es del todo apropiado debido a
que no representa todas las caracteristicas de esta entidad,
su uso ha sido aceptado. Desde 1056 existen registros ba-
bilonicos de esta malformacion, aunque fue Lycosthenes,
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en 1557, quien la describio por primera vez en la literatura
médicay Moore y Stokes, en 1953, quienes la clasificaron
basandose en su apariencia.’

La prevalencia de GQ es de 0.5-7 por cada 10,000
recién nacidos vivos (RNV), con un promedio de 1/2700
nacimientos; la frecuencia de esta malformacion es mas
alta en México, mas baja en la Republica Eslovaca y mas
frecuente en los paises del Cono Sur.* La GQ se presenta
en forma aislada o asociada a otras malformaciones con
una relacién masculino/femenino de 1/1.3 en casos ais-
lados y de 4/1 en casos no aislados.’ Desde 1980 se ha
observado un aumento de 10 a 20 veces en la frecuencia
a escala mundial, aunque se desconoce la causa especifica
de dicho incremento.®’ Esta malformacion se presenta
principalmente en hijos de madres jovenes menores de 20
afios.* En México el Registro y Vigilancia Epidemiologica
de Malformaciones Congénitas Externas (RVEMCE) re-
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portd en el International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research una prevalencia de 0.77 de
1982 a 1986; 1.45 de 1987 a 1991; 2.09 de 1992 a 1996;
3.75 de 1997 a 2001 y 5.34 de 2002 a 2006 (Figura 1).°

En la actualidad representa la cuarta causa de mortalidad
en menores de 5 afios, solo después de las malformaciones
congénitas del corazon, de los defectos de cierre del tubo
neural (DCTN) y del sindrome de Down.'®

Embriologia de la pared abdominal

Aproximadamente a los 21 dias de gestacion el embrion es
un disco trilaminar localizado entre la cavidad amnidtica
y el saco vitelino; al formarse el tubo neural los bordes
del disco se pliegan ventralmente para formar los pliegues
laterales que se extienden hacia abajo. Posteriormente,
a los 24 dias, se forman los pliegues cefalico y caudal e
inicia el plegamiento del embrion para dar origen al tallo
de Yolk y al corporal. A los 28 dias la apertura alrededor
de estos tallos forma el anillo umbilical, que contiene el
conducto y las arterias vitelinas (tallo de Yolk), el alan-
toides, el tallo conector y un canal comunicante entre las
cavidades intra y extraembrionaria. A los 29 dias el tubo
intestinal forma un asa sobre la cual se forma la arteria
mesentérica superior por la coalescencia de las arterias
vitelinas; a los 37 dias, el conducto vitelino y el tallo co-
nector se aproximan hasta emerger para formar el cordon

Prevalencia por 10,000
w

umbilical. Las fuerzas responsables de esta union invo-
lucran el movimiento y la fusion de los pliegues laterales
hacia la linea media. En el proceso de fusion se involucran
diferentes mecanismos como la apoptosis, la interaccion
célula-célula y la migracion celular.

Teorias del desarrollo de la gastrosquisis

A través del tiempo varios autores han propuesto diversas

hipétesis para el desarrollo de la GQ:

1. Duhamel, en 1963, propuso que la falla en la dife-
renciacion del mesénquima embridnico (somato-
pleural) causa defectos en el crecimiento de la pared
abdominal lateral y herniacion del intestino debido a
una exposicion teratogénica durante la cuarta sema-
na del desarrollo. Sin embargo, no esté claro cual es
el tipo de teratdgeno y como éste afecta un area tan
pequena.'

2. Shaw, en 1975, planted que la GQ es causada por
la ruptura de la membrana amniética en la base del
cordén umbilical durante el tiempo de herniacion fi-
siologica o por el retraso en el cierre del anillo um-
bilical. Esta teoria no explica como ocurre la ruptura
ni como existe piel normal entre el cordon umbilical
y el defecto de la pared.'

3. De Vries, en 1980, sugiri6 que la involucion anormal
de la vena umbilical derecha lleva a efectos adversos
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Figura 1. Grafica de la prevalencia de gastrosquisis en 5 regiones geograficas durante diferentes periodos (1974-2006). Se observa la
tendencia en el aumento de casos particularmente en México, seguido por la de los paises de América del Sur.
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en el mesodermo adyacente, seguidos de la ruptura
subsecuente de la pared corporal. Sin embargo, la
vena umbilical no drena al mesodermo de la region
umbilical y las venas no degeneran hasta el segundo
y tercer mes del desarrollo, después de que ya ocu-
rri6 el cierre de la pared corporal, lo que hace poco
probable esta teoria.'

4. Hoyme y cols., en 1981, formularon que la disrup-
cion de la arteria vitelina derecha (onfalomesentéri-
ca) en la region umbilical ocasiona infarto y necrosis
de la base del cordon umbilical, ruptura de la pared
corporal y herniacion intestinal a través del defecto.
Esta hipotesis ya no es aceptada debido a que se ha
esclarecido, recientemente, que las arterias vitelinas
irrigan tanto al intestino como al saco vitelino pero
no a la pared abdominal, ya que esta area es irrigada
por las ramas dorsolaterales de la aorta.'s

5. Feldkamp y cols., en 2007, plantearon que las anor-
malidades en el plegamiento corporal son responsa-
bles de los defectos de la pared; sin embargo, en la
mayoria de estos casos ocurren en la linea media y
no del lado derecho (como ocurre en la GQ). Proba-
blemente esto se debe a la asimetria en los pliegues
corporales, a la posicion de los organos y al desa-
rrollo vascular. La porcion de piel entre el defecto y
el cordon umbilical puede ser el resultado del creci-
miento de tejido ectodérmico. Es importante aclarar
que esta hipotesis se baso en estudios previos reali-
zados en raton, donde la malformacion tiende a ser
masiva y letal; en el humano generaria un defecto
cuerpo-pared-miembro.'¢

6. Todas las teorias previamente mencionadas han sido
refutadas. Recientemente, Stevenson y cols., en
2009, propusieron que la GQ es ocasionada por la
falla del saco y del conducto de Yolk, asi como de
los vasos vitelinos, para incorporarse inicialmente al
alantoides y posteriormente al tallo corporal. Se ha
determinado que existe una segunda perforacion en
la pared abdominal, ademas de la del anillo umbili-
cal, a través de la cual el punto medio del intestino
(punto de Meckel) estd unido a las estructuras vi-
telinas exteriorizadas. Estas se unen al intestino de
modo anormal, separandolo del tallo corporal, lo que
ocasiona una falla en la incorporacién al tallo um-
bilical. Como consecuencia, el intestino es extruido
a la cavidad amniotica, sin remanentes del saco de

Yolk o del amnios, por lo que el punto medio del in-
testino siempre esta exteriorizado y hay ausencia de
remanentes vitelinos en el cordon umbilical.!” La lo-
calizacion derecha del defecto puede explicarse por
la tendencia del tallo vitelino a desplazarse a este
lado debido a la presencia del corazén y al creci-
miento mas rapido de la pared lateral izquierda.'”'®

Caracteristicas clinicas

La GQ es un defecto paramedial cominmente localizado
a la derecha del cordon umbilical (en raras ocasiones se
puede presentar del lado izquierdo) con protrusion visceral
que puede ser de ileon distal, de estomago (48%), de higa-
do (23%) u otros organos (31%).11%2? El cordon umbilical
se encuentra intacto y lateral al defecto con un puente
de piel normal. El tamafio es generalmente de 2-8 cm
(raramente es un defecto pequefio < 2 cm) e involucra a
todas las capas de la pared abdominal en el epigastrio, el
mesogastrio o el hipogastrio (Figura 2). Casi siempre las
asas intestinales se observan edematizadas y cubiertas por
una matriz gelatinosa densa, resultado de la peritonitis
quimica inducida por la exposicidn del intestino a la orina
fetal después de las 30 semanas de gestacion (SDG).?* El
peso promedio al nacimiento es de 2,400-2,500 gy la edad
gestacional de 36-37 SDG. El retraso en el crecimiento
intrauterino (RCIU) y el aumento en la morbimortalidad
fetal se podrian relacionar con la malabsorcion o con la

Figura 2. Recién nacido con gastrosquisis. Se observa el defecto
paramedial derecho con protrusion de ileon y estémago.
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pérdida de aminoacidos fetales hacia el liquido amnioti-
c0.2%%¢ QOcasionalmente la GQ se encuentra asociada con
complicaciones intestinales (10-20%).%

Los pacientes con GQ pueden presentar otras malfor-
maciones congénitas primarias asociadas (5-53%). Se
ha observado que esta variacion tan grande puede estar
relacionada con la forma de recolectar los datos, si se
trata de un estudio uni o multicéntrico asi como el pais o
area geografica donde se realice. Por ejemplo, en Beijing
(China) se asocia con hidrocefalia y en México con los
DCTN.?%"28 [os productos con GQ tienen también mayor
riesgo de prematurez (22-38%), RCIU simétrico (38-77%),
oligohidramnios (36%) o de ser obitados (7%).2%3°

Epidemiologia y factores de riesgo

Aunque hasta el momento las causas de GQ son poco
conocidas los principales factores de riesgo implicados
son los siguientes:

A) Factores genéticos

El papel especifico del componente genético en la etiologia
de la GQ es poco claro. Si bien existen reportes de casos
familiares la GQ ocurre en la mayoria de los casos como
un evento esporadico. Se ha observado que en 4.7% existe
al menos un familiar afectado y el riesgo de recurrencia
entre hermanos es de 3.5%.3!

Torfs y cols., en 2006, analizaron 32 polimorfismos
de nucleodtido sencillo (SNP) de genes candidatos de
riesgo para desarrollar GQ. En este estudio se identifico
una asociacion positiva para los genes NOS3 (sintasa de
oxido nitrico 3), NPPA (péptido natriurético auricular),
ADDI1 (alfa aducina 1) ¢ ICAM1 (molécula de adhe-
sion celular 1).32 Estos genes estan relacionados con los
mecanismos de angiogénesis, de resistencia dérmica y
epidérmica y de integridad de los vasos sanguineos, lo
que apoyaria la hipotesis de un compromiso vascular en
la etiologia de la GQ.

También observaron una fuerte interaccion entre va-
riantes alélicas de estos genes con el tabaquismo materno
debido a que se incrementa el riesgo 5 veces mas entre per-
sonas que tienen una (heterocigotos) o dos (homocigotos)
variantes de los genes: NOS3, NPPA, ADD1 ¢ ICAMI. La
OR (razon de momios) de cada gen para heterocigotos, ho-
mocigotos y madres fumadoras se muestran en el cuadro 1.3

Se ha propuesto que el cadmio y el CO, contenidos
en el tabaco inducen la expresion de factores inflamato-

rios como TNF y NFk-f que activan a NOS3 e ICAMI,
los cuales estarian involucrados en la fisiopatologia de
la GQ.*¥ El gen NOS3 codifica para la sintasa de 6xido
nitrico 3, una proteina de membrana involucrada en
la sefializacion de mensajeros y vias de transduccion
de sefiales. Al activarse, esta proteina se transloca al
citoplasma donde puede convertir la arginina en 6xido
nitrico (ON) y participar como mediador del tono vas-
cular, como regulador de la migracion celular endotelial,
en el remodelamiento vascular y en la angiogénesis,
ademas de mantener las integrinas, que son importantes
en la regulacion de la migracion celular. El tabaco dis-
minuiria la produccion de ON (inhibiendo la migraciéon
celular endotelial y la formacion de capilares en células
endoteliales de la vena umbilical, ocasionando un pobre
control de la angiogénesis y de la remodelacion vascular)
incrementando el riesgo para GQ. Por otro lado, el gen
ICAM-1 codifica para la molécula de adhesion interce-
lular 1, que modula la migraciéon endotelial mediante la
activacion de NOS3 y la organizacion de la actina en el
citoesqueleto.?*

Existen diferentes modelos animales en los que se es-
tudia la GQ. En ratones se ha reproducido esta patologia
mediante la exposicion a diferentes agentes externos como
radiaciones, monodxido de carbono, etanol, ocratoxina
A, aflatoxina B, benzopireno y medicamentos como el
ibuprofeno y la aspirina. También existen ratones knock
out (nulos) para los genes pitx2, ap-2a., aebpl, aclp, alx-
4, bmp-1 'y mab21-12, aunque se ha observado que las
mutaciones en estos genes no representan idoneamente
lo que ocurre en humanos.*

En la mayoria de los casos la GQ ocurre como un
defecto aislado (83.3-93%) pero, con menor frecuencia
(12.2-35%), también puede formar parte de otros sin-
dromes o alteraciones cromosdmicas. En este tltimo
caso se incluyen sindromes como las trisomias 13,
18, 21 y las anomalias de los cromosomas sexuales
(1.2-3.7%); asi como otros padecimientos: displasias
esqueléticas, secuencia disruptiva, amioplasia congénita,
anomalia de Poland, sindrome de Hanhart, aganglionosis
colonica parcial o total del intestino delgado,
atresia biliar, enfermedad de Hirschsprung, esquizen-
cefalia (0.7%) y anomalias congénitas multiples no
sindromaticas (12.2%). Contrario a lo que ocurre en los
casos aislados, que estan asociados con la edad materna
joven, los casos con alteraciones cromosdmicas y ano-
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Cuadro I. Genotipos asociados

Gen y SNP Heterocigoto’ Homocigoto’ Hetero y homocigoto con tabaquismo presente’?
NOS3 7002G > T 1.9 (1.1-3.4) 1.2 (0.4-3.7) 5.2 (2.4-11.4)
NPPA 553T > C 1.9 (1.0-3.4) 7.5 (1.7-33.5) 6.4 (2.8-14.6)
ADD1 1378G > T 1.5 (0.8-2.8) 4.9 (1.9-12.9) 4.3 (1.7-10.8)
ICAM1 778G > A 1.7 (1.0-3.2) 2.1(0.4-10.3) 5.2 (2.1-2.7)

Fuente: Torfs y cols. Birth Defects Res A Clin Mol Teratol 2006;76:723-730. Modificado y traducido con permiso.

10R (IC 95%)

2No se reportan diferencias significativas entre fumadores heterocigotos u homocigotos.
SNP: polimorfismo de nucleétido sencillo; OR: razén de momios; IC: intervalo de confianza

malias congénitas multiples estan asociados con la edad
materna avanzada.’¢3*

b) Factores ambientales

El hallazgo de gemelos monocigodticos discordantes y
dicigoticos concordantes para GQ sugiere que los factores
ambientales juegan un papel importante como factor de
riesgo.*’ A continuacion se presentan aquellos factores no
genéticos que se encuentran fuertemente asociados con
esta malformacion:

1. Edad materna. La edad promedio de las madres con
hijos afectados es de 21.1 afios. Las mujeres de 14 a
19 afios tienen 7.2 veces mas riesgo de tener un hijo
con GQ comparadas con las de 25 a 29 afios. Menos
de 7% de los casos ocurre en madres mayores de 29
aflos. Este es el factor de riesgo mas consistente; no
se sabe la razon pero se cree que es debido a una ex-
posicion ambiental en este grupo de edad.*’

2. Edad paterna. Padres de 20-24 afios tienen 1.5 veces
mas probabilidad de tener un hijo con GQ que los de
25-29 afios (OR 1.5, 1C 95% 1.1-1.9).54

3. Etnia. Las mujeres caucasicas e hispanas de 20-24
aflos tienen un riesgo mas alto de tener hijos con GQ,
con OR de 2.5 (IC 95% 1.4-4.5) y de 1.5 (IC 95%
1.1-2.0), respectivamente.*’

4. Estrato socioecondomico. Entre estos factores desta-
can la ausencia paterna (OR 4.0, IC 95% 1.4-11.5)
y los bajos ingresos (OR 4.5, IC 95% 1.4-14.4) .34

5. Paridad. En contraste con lo reportado inicialmente,
los estudios posteriores no han reportado efectos es-
tadisticos respecto a la paridad o gravidez.*

6. Exposicion a farmacos durante el embarazo. Los
medicamentos que aumentan significativamente el

10.

I1.

riesgo son principalmente analgésicos y antigripales
como la aspirina (OR 4.7, IC 95% 1.2-18.1), el ibu-
profeno (OR 4.0, IC 95% 1.0-16.0), la pseudoefedri-
na (OR 2.1, IC 95% 0.8-5.5), la fenilpropanolamina
(OR 10, IC 95% 1.2-85.6), la pseudoefedrina con pa-
racetamol (OR 4.2) y los descongestionantes nasales
como oximetazolina y epinefrina (OR 2.4, IC 95%
1.5-2.4).4042

Tabaquismo materno. Aproximadamente 42% de las
madres que tienen hijos con GQ fumaron durante el
embarazo. Las madres con desnutricion y que fuma-
ron 3 meses previos o durante el primer trimestre
(>1 paquete/dia) presentan un riesgo muy elevado
(OR 26.5, IC 95% 7.9-89.4).4042

Alcohol. La ingesta durante el primer trimestre in-
crementa el riesgo (OR 2.4, IC 95% 1.4-3.7).4042
Drogas ilegales. Su consumo durante el primer tri-
mestre aumenta el riesgo (OR 2.2, IC 95% 1.2-4.3);
cuando es limitado a drogas vasoconstrictoras, como
la cocaina, el OR es mas alto (OR 3.3, IC 95% 1.0-
10.5); al combinarse con el tabaco aumenta (OR 2.1,
IC 95% 1.0-4.4) y si el consumo del tabaco es inten-
so el riesgo es mayor (OR 3.6, IC 95% 1.3-10.3).54
Factores nutricionales. Existe una asociacion entre
el indice de masa corporal bajo (IMC < 18.1 kg/m?)
con la GQ (OR 3.2, IC 95% 1.4-7.4). El sobrepeso
parece tener un efecto protector (OR 0.2, IC 95%
0.04-0.8) ya que el riesgo disminuye 11% por cada
unidad de IMC incrementada. La mayor prevalencia
entre madres jovenes podria estar relacionada con
una competencia por los nutrientes esenciales entre
la madre, que esta en fase de crecimiento, y su feto.*
Infecciones maternas. No hay asociacion entre la fre-
cuencia de infecciones de vias respiratorias superio-
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res, fiebre y alergias pero si con infecciones de trans-
mision sexual y del tracto urinario durante el primer
trimestre del embarazo (OR 4.0, IC 95% 1.4-11.6).*

12. Exposiciones médicas. La exposicion a rayos X an-
tes o durante el primer trimestre de la concepcion
presenta un OR de 2.5 (IC 95% 1.2-5.5).}

13. Exposiciones quimicas laborales. Se tiene un ma-
yor riesgo con la exposicion a solventes (OR 6.3,
IC 95% 2.2-18.3).4

14. Otros factores. Se ha observado que las madres que
cambian de pareja (cambio de figura paterna) en el
caso indice tienen un aumento en el riesgo (OR 13.6,
IC 95% 4.0-46.7). Esto se debe probablemente a un
mecanismo autoinmunitario, similar a lo que ocurre
en algunos casos de preeclampsia. También se ha ob-
servado que el tiempo de cohabitacion corto (tiempo
con el compafiero actual antes del ultimo periodo
menstrual del embarazo del caso indice) representa
riesgo; cuando es menor a un afio presenta un OR 2.4
(IC 95% 1.5-3.7) y es mayor en las multigravidas
(OR 8.7, IC 95% 2.9-21.2). Esto es debido, proba-
blemente, a los cambios en el estilo de vida o a la
falta de tiempo para producir tolerancia materna ante
antigenos paternos.*!

Diagnéstico
La GQ se detecta por ecografia usualmente después de las
18 SDG debido a que, antes de la semana 14, el proceso
de herniacion fisioldgica del intestino medio atin no se ha
completado.***¥ La medicion de AFP (alfa-fetoproteina)
en suero materno entre las 16 y 18 SDG es util para la
deteccion de defectos de la pared abdominal y el indice
acetilcolinesterasa/pseudocolinesterasa permite distinguir
los defectos de la pared como la GQ de los DCTN.3!
Cuando el feto muere es importante realizar una ne-
cropsia con el fin de evaluar el tamaiio y la localizacion
tanto del defecto como del anillo umbilical, la presencia
o no de anomalias primarias o secundarias asociadas
ademas de evaluar la estructura e integridad de la pared
abdominal y valorar el epitelio amnidtico en busca de
vacuolas lipidicas. Estas ultimas se caracterizan por estar
compuestas por triglicéridos y ésteres de colesterol con
un patrén “inusual” de acidos grasos, ya que son ricas en
acido palmitico y palmitoléico y carecen de acidos grasos
esenciales. Se ha sugerido que estas vacuolas pueden ser
consecuencia de diferentes factores dietéticos involucrados

en la patogénesis de la GQ; ademas, permiten diferenciar la
GQ de otros defectos de cierre de pared abdominal como
el onfalocele.?** El anélisis citogenético o molecular no
esta indicado para los casos de GQ aislada.*®

Tratamiento y prondéstico

Se requiere un manejo multidisciplinario prenatal y pos-
natal. Aunque hoy en dia todavia existe controversia con
respecto al momento y la via en que debe realizarse el par-
to, se sabe que la terminacion electiva via cesarea después
de las 36-37 SDG, antes del inicio del trabajo de parto,
evita el paso por el canal vaginal y disminuye el riesgo de
contaminacion con la flora bacteriana y el dafio mecanico
en las visceras; sin embargo, atin no se ha demostrado una
diferencia importante en cuanto a las complicaciones o a
la supervivencia.* El tratamiento definitivo es quirurgico.
El tiempo y la técnica para el cierre quirrgico dependen
del grado de inflamacion intestinal, del tamaiio del defecto
y de las condiciones generales del recién nacido.’>* Se
prefiere el cierre quirurgico primario antes de las 24 horas
de vida extrauterina (VEU) pero, si existe desproporcion
viscero-abdominal (presente en 20-49% de los casos),
es necesaria una reduccion gradual con silo para evitar
complicaciones y la reparacion quirtrgica debe realizarse
entre los 6-10 dias de VEU.* El intercambio de liquido
amniotico para disminuir los mediadores de la inflamacion
no ha mostrado tener algtin beneficio.*

En general el prondstico es bueno con una sobrevida
>90%; no obstante, en paises en vias de desarrollo el riesgo
de muerte puede llegar a ser hasta de 50-60%. Las princi-
pales causas de mortalidad se relacionan con prematurez,
sepsis neonatal, complicaciones intestinales relacionadas
con isquemia intestinal, insuficiencia renal aguda o falla
organica multiple.?>*” De los pacientes diagnosticados
prenatalmente 10% muere en esta etapa y se realiza la
terminacion electiva del embarazo en 26.5% de los casos.*’

Diagnésticos diferenciales

Se ha determinado que hasta 20% de los pacientes con
defectos de la pared abdominal son mal diagnosticados
como GQ. Se debe establecer el diagnostico diferencial
con onfalocele, extrofia vesical, complejo pared-cuerpo-
miembro, sindrome de bandas amnidticas, ectopia cordis
y pentalogia de Cantrell.?' Si se toman en cuenta las ca-
racteristicas clinicas antes mencionadas es relativamente
sencillo establecer el diagnostico correcto de GQ.
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La GQ es un defecto congénito de la pared abdominal
que ha presentado un aumento importante en su incidencia
a escala mundial en los ultimos afios, particularmente en
Meéxico. A la fecha existen 6 teorias que tratan de expli-
car el desarrollo de esta malformacion. La hipdtesis que
propone “el escape del saco de Yolk” es la mas actual y
aceptada. Presenta un patron de herencia multifactorial con
factores de riesgo genéticos y ambientales involucrados.
Entre los factores genéticos mas importantes destacan los
polimorfismos homocigotos de los genes NPPA (553T>C)
y ADDI (1378G>T). Se ha observado que ambos genoti-
pos interactuan de manera importante con el tabaquismo
materno. Dentro de los factores ambientales sobresalen
los antecedentes de edad materna, la exposicion a medica-
mentos (particularmente fenilpropanolamina), a solventes,
al tabaquismo materno y el cambio de la figura paterna.

Estudios a futuro con un adecuado disefio metodolo-
gico permitiran conocer los factores de riesgo asociados
con esta malformacion congénita en nuestra poblacion y
permitiran desarrollar nuevas y mejores estrategias para
su diagndstico y prevencion. Finalmente, consideramos
importante orientar a toda mujer embarazada, particular-
mente a las jovenes, para evitar su exposicion a los agentes
mencionados ¢ insistir enfaticamente en la importancia de
no fumar durante el embarazo.

Autor de correspondencia: Dr. Carlos Alberto
Venegas Vega
Correo electronico: cavene@yahoo.com
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