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RESUMEN

INTRODUCCION

La cresta neural tiene un potencial de diferenciacion
celular muy importante, tanto que se la ha considerado
una cuarta hoja germinal embrionaria.

Las alteraciones en su diferenciacion o migracién ce-
lular, ademas de asociarse con frecuencia a defectos
genéticos, lo hacen a defectos de diferentes lineas ce-
lulares y estructuras organicas, entre ellas, del diafrag-
ma. Presentamos tres pacientes con defectos con-
génitos del diafragma, asociados a otros de distintas
estructuras y a defectos cromosémicos.

PACIENTES
El primer paciente presenta hernia diafragmatica con-
génita, trisomia parcial del cromosoma 22 con traslo-
cacion 11; 22 y defectos craneofaciales (Sindrome de
Emanuel).

El segundo, eventracion diafragmatica, microdelecion de
la regién 24 del brazo largo del cromosoma 8 y defectos
craneofaciales, entre otros (Sindrome Tricorrinofalangico
tipo 1). El tercero, quiste mesotelial diafragmatico, dupli-
cacion parcial del brazo corto del cromosoma 12 y de-
fecto de valvula adrtica.

COMENTARIOS Y CONCLUSIONES
Todos los pacientes presentaban defectos congéni-
tos que se consideran secundarios a patologia del

desarrollo de la cresta neural (craneofaciales y val-
vulopatia aortica). Sélo el primero tenia un defecto
cromosémico, asi como un sindrome, considerados
tipicos de neurocristopatia.

Los defectos cromosdmicos de los pacientes se-
gundo y tercero no estan referidos entre los detec-
tados en pacientes con patologia derivada de la
cresta neural.

Consideramos que en todo paciente con defecto
congénito del diafragma debe investigarse su aso-
ciacién a alteraciones cromosémicas o a otros de-
fectos, sobre todo los considerados secundarios a
neurocristopatia.
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TEXTO

INTRODUCCION

Durante las ultimas décadas, las estructuras derivadas
de la cresta neural se consideran cada vez mas como
entidades similares a las otras tres hojas germinales,
hasta el punto de que algunos autores defienden la
teoria de que los animales no deben ser considerados
triblasticos sino tetrablasticos, siendo la cresta neural la
cuarta hoja germinal.(1-4).

Cada vez mas entidades patologicas se consideran
derivadas de una alteracion de la migracion y diferen-
ciacién de las células neurocristales. Sucede asi tanto
en el caso de defectos congénitos aislados como en
gran variedad de sindromes malformativos y defectos
genéticos. (5-8).

La hernia diafragmatica congénita es considerada
una patologia derivada de una alteracién de la linea
de células neurocristales responsables de la forma-
cion del diafragma. Esto sucede frecuentemente en
asociacién con otros defectos congénitos o genéti-
cos. (9,10).

Con el objeto de conocer si en la experiencia de
nuestro servicio de Cirugia Pediatrica existen pa-
cientes con patologia diafragmatica en los que se
den malformaciones asociadas o defectos genéticos
de los descritos como tipicos de neurocristopatias,
hemos revisado nuestra experiencia y analizado los
pacientes en los que esta circunstancia entendemos
que podria darse.
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PACIENTES Y METODOS

Pacientes.

Se revisan las historias clinicas de tres pacientes inter-
venidos quirdrgicamente en nuestro Servicio.

Paciente 1.

Nuestro primer paciente asocia a su defecto diafragma-
tico, hernia diafragmatica congénita posterolateral (Fig.
1) , varias alteraciones fenotipicas consistentes en asi-
metria facial, coloboma, apéndice preauricular derecho,
fosita preauricular izquierda, pliegue nucal redundante,
micropene e hiperelasticidad cutanea.

Mediante estudio genético es diagnosticado de sin-
drome de Emanuel, cuyo defecto cromosdémico con-
siste en una trisomia parcial del cromosoma 22 con
translocacion 11;22

Ademas asocia otros defectos genéticos, a destacar
hipodesarrollo de la rama pulmonar izquierda, comuni-
cacion interauricular tipo ostium secundum y comuni-
cacion interventricular, hipoacusia bilateral, disgenesia
del cuerpo calloso, cortex displasico, dilatacién de ven-
triculos cerebrales laterales, retraso madurativo global
con trastorno del movimiento.
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Fig 1. Paciente 1.

Radiografia de térax. Imagenes
tipicas de hernia diafragmatica
posterolateral izquierda.

Paciente 2.
El segundo paciente presenta como defecto diafragma-
tico una eventracién diafragmatica, como observamos
en la Fig. 2.

Asocia Sindrome Tricorrinofalangico tipo 1, presentan-
do ademas rasgos dismorficos caracteristicos del mis-
mo, entre los que destacan microcefalia, plagiocefalia,
hendiduras palpebrales horizontales, micrognatia, “fil-
trum” largo, manos pequefias e hiperlaxitud articular en
codos, mufiecas y dedos.

En el estudio cromosémico presenta un cariotipo 46 XX,
con microdelecion de la region 24 del brazo largo del
cromosoma 8 y polimorfismos en los satélites de los
brazos cortos de los cromosomas 13 y 22.

Paciente 3.
El tercer paciente asocia un quiste mesotelial diafrag-
matico (Fig. 3.) y una insuficiencia adrtica leve como
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Unicos defectos congénitos a destacar.

Ademas, es estudiada en consulta de Genética por du-
plicacion en tandem del brazo corto del cromosoma 12
en la region p11.2-p13.3 “de novo”: 46XX, dir dup (12)
(p11.2-p13.3).ish (wcp12+).

COMENTARIOS Y CONCLUSIONES

Los tres pacientes seleccionados reunen las siguien-
tes caracteristicas: defecto o patologia diafragmati-
ca congénita; cromosomopatia; sindrome polimal-
formativo.

El primer paciente es posiblemente el mas caracteristi-
co en cuanto a complejo malformativo y defecto genéti-
co reconocido como probable neurocristopatia.

En primer lugar, el defecto diafragmatico que padece,
una hernia diafragmatica posterolateral, es conside-
rado en la actualidad por numerosos autores como
uno de los numerosos defectos debidos a alteracio-
nes en la migracién y proliferacion de las células neu-
rocristales (9,10).

Fig 2. Paciente 2.

Radiografia de térax. Imagen
sugerente de eventracion par-
cial diafragmatica derecha.

En este caso, de las lineas celulares responsables de la
formacion del diafragma. Ademas, la alteracion gené-
tica que presenta, una trisomia parcial del cromosoma
22 con translocacion 11;22, ha sido descrita dentro del
espectro de las neurocristopatias (5-7).

Por ultimo hay que tener también en cuenta que el
sindrome polimalformativo de este paciente compar-
te importantes similitudes con otras neurocristopatias
descritas, destacando sobre todo los distintos defectos
craneofaciales y defectos cardiacos. (5-7)

El segundo paciente es menos caracteristico que el
primero. Sin embargo, aunque la eventracién diafrag-
matica, a diferencia de la hernia diafragmatica con-
génita posterolateral, no ha sido reconocida hasta el
momento como una neurocristopatia, podria ser con-
siderada como una alteracién en la migracién de lineas
celulares neurocristales responsables de la formacién
del diafragma, aunque en la actualidad no existen es-
tudios que corroboren esta afirmacién.

No hemos encontrado bibliografia que relacione su de-
fecto genético con patologia dependiente de la cresta
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neural. Esta paciente no presenta un sindrome polimal-
formativo similar a otras neurocristopatias descritas a
excepcion de los defectos craneofaciales. (5-7)

Nuestro ultimo paciente presenta un quiste mesotelial
diafragmatico, patologia no incluida tipicamente dentro
de la patologia diafragmatica congénita ni de las neuro-
cristopatias. Aunque la etiologia de estos quistes no es
bien conocida, se cree que son debidos a defectos en
la formacion del diafragma y algunos autores creen que
roturas de los mismos podrian dar lugar a otro tipo de
patologia diafragmatica, como hernias (11).

El defecto genético de esta paciente tampoco esta des-
crito dentro de la patologia dependiente de la cresta
neural, pero un dato importante a tener en cuenta es
que asocia un defecto en la valvula aértica, defecto cla-
ramente dependiente del desarrollo de la cresta neural,
como ya hemos descrito anteriormente. (5-7). Debido a
nuestra escasa experiencia con esta patologia y a que
disponemos de una casuistica muy limitada, no pode-
mos obtener conclusiones significativas de nuestra ex-
periencia. Sin embargo, creemos que es importante te-
ner en cuenta la patologia descrita en estudios futuros,
y que se deberia incluir en los mismos toda la patologia
diafragmatica congénita asociada a defectos genéticos
o sindromes polimalformativos para aclarar su posible
relacion con los defectos dependientes del desarrollo
de la cresta neural.
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Fig 3. Paciente 3.

TAC abdominal. Imagen com-
patible con quiste diafragma-
tico
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