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RESUMEN

Introduccién: El sindrome del abdomen en ciruela pasa es una
enfermedad genética, de baja incidencia y con alta morbimortalidad en
el periodo neonatal. El articulo presenta un caso de un paciente con
dicha patologia y las consideraciones éticas analizadas acerca de este,
dada la poca informacién al respecto en la literatura. Presentacién del
caso: Recién nacido a término, quien presentd signos que sugirieron
el diagnostico del sindrome del abdomen en ciruela pasa. Requirié
manejo en cuidados intensivos, por complicaciones de la patologia,
con extenso compromiso y alta probabilidad de mortalidad. Una junta
multidisciplinaria con el servicio de Etica Clinica determing que debfa
realizarse lo necesario para preservar la calidad de vida. Conclusiones: Se
resalta en el caso la importancia de las consecuencias del tratamiento en
la calidad de vida del paciente y la familia, la poca informacién en cuanto
a consideraciones éticas, la comunicacién con la familia y la relacién
médico-paciente.

Palabras clave

sindrome del abdomen en ciruela pasa; pronéstico; ética médica; calidad de vida;
complicaciones.

ABSTRACT

Introduction: Prune belly syndrome is a genetic disease with low
incidence and high morbidity and mortality in the neonatal period.
A case of a patient with this pathology is reported, and ethical
considerations regarding this case are analyzed due to the limited
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information available in the literature. Case presentation:
Full-term newborn presented signs suggestive of prune
belly syndrome and required intensive care management
due to complications associated with the condition. Given
the extensive involvement and high likelihood of mortality,
a multidisciplinary meeting was held with the clinical
ethics service, and it was determined that necessary
measures should be taken to preserve the quality of
life. Conclusions: This case highlights the importance of
considering the consequences of treatment on the patient's
and family's quality of life. It also emphasizes the lack of
information regarding ethical considerations and relevant
aspects to consider such as communication with the family
and the doctor-patient relationship.

Keywords
prune belly syndrome; complications; prognosis; quality of life;
ethics; clinical.

Introduccién

El sindrome del abdomen en ciruela pasa
es una enfermedad caracterizada por una
triada de sintomas: ausencia de mdsculos
abdominales, alteraciones de las vias urinarias y
criptorquidia (1,2). La incidencia de casos de este
sindrome es de 3,8 por cada 100000 nacidos en
Estados Unidos (1). En Colombia no hay datos
estadisticos.

Dada la rareza de este sindrome, existen
diferentes teorfas sobre el origen de la
enfermedad; entre ellas una obstruccién uretral,
capaz de generar una cascada de eventos
que desarrolla la enfermedad, ademas del
componente genético, del cual atin no tenemos
claridad (1,3,4). En una serie de presentaciones
de caso se describieron variaciones patogénicas
del ntimero de copias asociadas con el desarrollo
del mesodermo, la musculatura y las vias
urinarias; sin embargo, indican la necesidad
de realizar estudios adicionales (5). En casos
familiares se ha vinculado con mutaciones del
gen CHRM3 (1g43), lo que sugiere una herencia
autosémica dominante y ligada al cromosoma X
(6). Ademias de lo anterior, se han planteado
varias asociaciones (7,8).

Es posible llevar a cabo el diagnéstico
de forma antenatal, mediante ecografias que
evaltan la distensién de la vejiga, asi como
alteraciones renales y pulmonares (4). Es
importante resaltar que esta patologfa tiene una

alta morbimortalidad en el periodo neonatal:
entre el 10% y el 25% fallecer4, y hasta un 15%
requerira terapia de remplazo renal e, incluso,
trasplante (9).

En la literatura sobre el tema no se
encontré informacién sobre las implicaciones
éticas respecto al manejo de la patologia en el
periodo neonatal; tampoco sobre la importancia
de la relacién médico-paciente en el momento de
tomar decisiones. Teniendo en cuenta lo anterior,
se presenta el caso de un paciente con dicha
patologia, en el que se analizaron y presentaron
los retos diagndsticos y las implicaciones en la
calidad de vida, y este articulo se centra en la
importancia de las consideraciones éticas para
el manejo del paciente, y asi guiar al lector y
resaltar la importancia de estas consideraciones
en la decisién del tratamiento.

Presentacién del caso

El caso corresponde a un recién nacido de padres
no consanguineos. Madre de 25 afios, en su
segundo embarazo, con un antecedente de aborto
espontdneo en la gestaciéon anterior. Contaba
con un diagndstico prenatal de megavejiga,
hidronefrosis grado IV bilateral y oligoamnios.

El paciente naci6 a las 37 semanas de
gestacion por via vaginal en presentacion cefalica
y con adaptacién neonatal espontinea. En
el examen fisico se encontré: peso adecuado
para la edad gestacional; ausencia de musculos
abdominales con piel redundante (figura 1); una
megavejiga; dos masas en la regién de los flancos,
que se sospechd correspondian a sus rifiones;
criptorquidia bilateral, y pie equino varo bilateral
posicional.
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Figura 1
Paciente a los 5 dias de vida, donde se evidencia la piel
redundante en el abdomen

Se hospitalizé al neonato bajo la sospecha de
sindrome del abdomen en ciruela pasa. Mediante
una ecografia de vias urinarias, se evidencio
una dilatacion pielocalicial bilateral y cambios
por displasia renal multiquistica bilateral. Estos
hallazgos eran compatibles con el sindrome del
abdomen en ciruela pasa. Adicionalmente, se le
tomaron examenes paraclinicos que mostraron
que el paciente tenia una falla renal de tipo
prerrenal. Ante estos hallazgos, una ecografia
posmiccional registré un residuo del 90% del
volumen vesical. Estos hallazgos permitieron
clasificar al paciente en el grupo 1 o0 2 de riesgo de
Woodard para el abdomen en ciruela pasa. Por el
mal prondstico y el estado de la funcién renal del
paciente, al cuarto dia de vida se le realizé6 una
vesicostomia para protegerla y circuncision en el
mismo tiempo quirtrgico, con el fin de disminuir
el riesgo de infecciones.

A los cinco dias de vida, el paciente present6
crisis convulsivas y necesité una intubacién
orotraqueal. Para estudiar este episodio, se
le realizé una videotelemetria que evidenci6
dismadurez en relacién con la encefalopatia leve
a moderada y presencia de puntas rolandicas
bilaterales. Con estos hallazgos, el servicio
de neurologia pedidtrica inicié el manejo con
anticonvulsivante. As{ mismo, una resonancia
magnética cerebral encontr6 una trombosis
venosa subaguda, por lo que se le inici6 un
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tratamiento con enoxaparina (figura 2). Ademas,
el paciente presenté elevacion de azoados y
trastorno hidroelectrolitico.

Figura 2

Resonancia magnética cerebral: trombosis del tercio posterior
del seno sagital superior, de la tércula y del aspecto medial
del seno venoso transverso derecho, compatible con trombosis
venosa subaguda

Al décimo dia de vida se documenté una
infecciéon de las vias urinarias por Escherichia
coli, con patrén de resistencia betalactamasa
de espectro ampliado, y se le inici6 manejo
antibidtico de amplio espectro. Al siguiente dia,
presenté una urgencia dialitica que requirié
dialisis peritoneal. A pesar del tratamiento,
presentd una evolucion clinica estacionaria y se
considerd el prondstico reservado a largo plazo,
por morbilidad crénica, alta probabilidad de
mortalidad y dependencia de terapia de remplazo
renal durante varios afos.

Por estos motivos, se decidié solicitar una
junta multidisciplinaria con el servicio de Etica
Clinica. En esta junta se plantearon dos posibles
desenlaces: el primero evidenciaba que el
bebé tenia una baja probabilidad de alcanzar
condiciones propicias para un trasplante renal,
por el peso requerido, y el segundo planteaba la
posibilidad de permitir el curso de la enfermedad,
con las intervenciones médicas requeridas, con
el fin de evaluar la evolucién clinica. No se
tomé una decision final. Se decidié evaluar la
evolucién dia a dia, y de acuerdo con esta
determinar las siguientes conductas, dado que no
habfa algo 100% determinante para la decision.
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Con el pasar de los dias, el paciente
presenté mejoria clinica y paraclinica; ademas,
se continudé con la didlisis peritoneal manual,
la resoluciéon de trastornos hidroelectroliticos
y la estabilizacion de la funcién renal. No
hubo deterioro de su estado neurolégico. Ante
este panorama, se indicé manejo ambulatorio
en la unidad de dialisis, anticonvulsivante,
anticoagulante, bicarbonato, eritropoyetina y
profilaxis antibidtica. Se dieron érdenes médicas
para continuar el seguimiento interdisciplinario
de las patologfas de paciente.

Discusion

Se presenté el de caso de un neonato con
sindrome del abdomen en ciruela pasa y sus
complicaciones, con un mal prondstico, en el
contexto de un pais de bajos recursos. Este
caso requirid plantear consideraciones éticas,
por el impacto que la materializaciéon del mal
prondstico de la enfermedad podria tener en
la calidad de vida del paciente y de la familia.
Dada la complejidad de este sindrome, se revis6
la literatura existente sobre el manejo ético y
el sindrome en conjunto, elemento esencial en
un tratamiento adecuado para pacientes con
enfermedades crénicas.

El sindrome del abdomen en ciruela pasa
es una patologfa que, ademis de la trfada
de sintomas caracteristica, puede presentar
diferentes complicaciones, como problemas
pulmonares y gastrointestinales, al igual que
infecciones urinarias y respiratorias —las mas
importantes son la falla renal secundaria a
alteraciones en el parénquima y el reflujo
vesicoureteral— (10). Especificamente, en los
rifiones, los pacientes presentan displasia renal
congénita, obstruccién de la via urinaria inferior
e infeccién (11).

Segtin la afectacién que el paciente presente
en los diferentes 6rganos, este sindrome se
clasifica con la escala de Woodard en tres
categorias: a) fetos no viables con insuficiencia
renal severa e hipoplasia pulmonar, b) fetos con
alteraciones renales y de las vias urinarias que
desarrollan falla renal progresiva y c) pacientes

con una afectaciéon moderada de displasia renal y
de las vias urinarias (12).

En relacién con lo anterior, en la literatura
se encuentra que el 20% de los pacientes estian
catalogados en el primer grupo y que, en su gran
mayoria, fallecen en los primeros dias de vida
o intrauterinamente. El 40% de los pacientes
pertenece al segundo grupo, y usualmente tienen
prondstico reservado, y el tercer grupo constituye
el 40% restante, y estd conformado por pacientes
con alteraciones leves de las vias urinarias,
usualmente con buen prondstico a largo plazo
(13).

Teniendo en cuenta la clasificacién, se
evaluaron las posibilidades de tratamiento del
paciente, enfocadas en manejar las alteraciones
de las vias urinarias, con el fin de mejorar la
insuficiencia renal, incluyendo la realizacién de
cirugia ureteral, la correccién de defectos, la
vesicostomia —para manejar la obstruccién en
algunas ocasiones— y la abdominoplastia. Esta
tltima fue indicada, dada la ausencia de masculos
abdominales y su implicacién en la mecénica
ventilatoria y del sistema gastrointestinal, que
generan que los pacientes requieran mds de
dos procedimientos quirtrgicos por afio y, como
minimo, uno de estos bajo anestesia general (14).

Respecto a los posibles desenlaces y a la
morbilidad, un estudio en Europa, llevado a cabo
por Yalcinkaya et al. (11), documenté que la
causa m4s frecuente de muerte es dada por los
procesos infecciosos. Se describié que el 40%
de los pacientes necesité didlisis antes de los 5
afos, y de estos, el 20% inici6 didlisis en los
primeros seis meses de vida, en su mayorfa, por un
compromiso por displasia renal. Los que iniciaron
el tratamiento més tardiamente, lo hicieron por
un dafio renal secundario, debido a infecciones u
obstruccion.

El mismo estudio de Yalcinkaya et al. (11)
revelé que la tasa de supervivencia posterior al
inicio de la terapia de remplazo renal fue del
86,7% al afo y del 85% a los diez afios. En
consecuencia, la mayoria de los pacientes fueron
llevados posteriormente a trasplante renal, con
una edad promedio de 9,3 afios.

Asi, el pronéstico a largo plazo en estos
pacientes depende de las manifestaciones
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extraabdominales, las intervenciones y la
insuficiencia renal. Noh et al., citados en
Yalcinkaya et al. (11), describieron factores que
influyen en el prondstico, como pielonefritis e
infecciones y alteraciones del parénquima renal
desde el nacimiento, por ser predictores de falla
renal.

A partir de lo anterior, inferimos que
los pacientes con este sindrome tienen una
importante afectacién de su calidad de vida,
cuyos efectos negativos alcanzan las esferas del
funcionamiento social y del rendimiento escolar
(1).

Respecto a este tema en especifico, un
estudio llevado a cabo por Arlen et al. (15)
evalué la calidad de vida en nifios y cuidadores
de pacientes con diagnéstico de sindrome
del abdomen en ciruela pasa mediante una
escala con los siguientes pardmetros: elementos
fisicos, emocionales, sociales y funcionalidad
escolar. El estudio arroj6 que el 50% de
los cuidadores primarios de estos pacientes
presenta puntajes mds bajos con respecto a
los pares sanos. Como factores que generan
més impacto dentro del analisis, se encontraron
las multiples intervenciones quirtrgicas y la
terapia de remplazo renal. Por esto, se concluyd
que el manejo de esta patologia genera una
carga econdmica y psicoldgica en familiares
y cuidadores que conduce a mayores tasas
de depresion y compromiso del cuidado del
paciente.

Se resalta que existen importantes
consideraciones éticas alrededor de esta
patologia que normalmente son obviadas (se
realizé una btsqueda en la literatura disponible,
sin encontrarse estudios y textos que hagan
referencia a este aspecto) y que pueden marcar
la diferencia en el manejo de los pacientes
diagnosticados con sindrome del abdomen en
ciruela pasa. Por ello, se propone que a los
pacientes con esta patologia los valoren juntas
multidisciplinarias que incluyan ética clinica,
neonatologia y cuidados paliativos pedidtricos,
con el fin de optimizar su calidad de vida y la de
sus familias.

Dentro de los diferentes escenarios de esta
enfermedad, cuando los estudios diagndsticos
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antenatales confirman la  presencia de
malformaciones congénitas, se debe brindar,
como primera medida por parte del médico,
asesorfa que incluya informacién clara, vigente y
oportuna acerca de la variedad de sintomas que
el recién nacido puede presentar y del amplio
espectro de la enfermedad que lo afecta (16).

Este proceso de comunicacién entre el
médico y la familia tiene como objeto brindar
informacién completa y veraz que les permita
a los padres tomar decisiones con respecto al
futuro del recién nacido. El acompafiamiento
psicolégico y el cuidado paliativo pedidtrico es
fundamental. Los cuidados paliativos pediatricos
prestan una atencién centrada en las personas:
el paciente, su familia y los profesionales que
lo atienden. Constituyen un enfoque activo
y holistico para cuidar, desde el diagnodstico,
durante la vida y, de ser necesario, en el proceso
de muerte, al nifio y su familia (17).

Respecto de las decisiones médicas que se
deben tomar sobre los pacientes con sindrome
del abdomen en ciruela pasa, deben considerarse
las complicaciones y el impacto de la salud
a corto, mediano y largo plazo; asi como las
probabilidades de supervivencia y los recursos
que pueden requerirse, en caso de que surjan
complicaciones. Los padres deben conocer con
claridad las posibles secuelas y las necesidades
de cuidados en el desarrollo de la enfermedad,
incluyendo las implicaciones de la enfermedad en
la calidad de vida del nifio y de la familia(16).

La complejidad en la decisiéon de realizar
maniobras de reanimacién en el momento
del nacimiento en este tipo de pacientes
incluye multiples factores: bioldgicos, médicos,
familiares, sociales, disponibilidad de recursos,
desenlaces posibles y un significativo grado de
incertidumbre. La persona, o personas, que
deben tomar la decisién tienen que identificar el
mayor beneficio neto entre las distintas opciones
disponibles; as{ mismo, deben asignar diferente
peso a los intereses que el paciente tiene en cada
opcidn y restar los riesgos o costes inherentes a
cada una de las opciones (18).

La dignidad del recién nacido debe
preservarse. Es mandatorio considerar si es
necesario suspender los cuidados intensivos o
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las intervenciones futiles, y se debe permitir
asi el curso natural de la enfermedad. Es
obligatorio propiciar un marco ético que permita
la aplicacion de una bioe#tica que responda a las
necesidades de los pacientes menores (18).

Conclusiones

El sindrome del abdomen en ciruela pasa es una
patologia con complicaciones urinarias complejas
que llevan a un mal pronéstico. En Ia literatura
sobre el tema no se encuentra informacién sobre
las consideraciones éticas que se deben tener en
cuenta en el periodo neonatal, en relacién con las
intervenciones dirigidas a prolongar o soportar la
vida de estos pacientes; tampoco sobre la toma de
decisiones cuando existe deterioro clinico.
Teniendo en cuenta que las decisiones clinicas
son cambiantes, lo que se considera valido para
un momento determinado no necesariamente
lo es para todos los escenarios clinicos. Ante
esto, es imperativo evaluar de manera constante
las repercusiones de la enfermedad de forma
multidisciplinaria y tomar decisiones compartidas
que incluyan al equipo médico y a la familia.

Consideraciones éticas

Se conté con el consentimiento informado de la
familia del paciente. Asi{ mismo, se contd con
la aprobacién del Comité de Etica del Hospital
Universitario San Ignacio.
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