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La ausencia congénita de mosculos en el tronco o en los ex-
tremidodes, es un defecto, generalmente uniateral, gue puede
encontrarse occidentalments y gue no reviste mayor importoncic
ni 25 objeto de publicacianes, salve cuande se presenta ascciado
o otros molformaciones. Por ejemplo, lo agenesia de un mosculo
pecioral, gque pusde cbservarse en paocientes con sindactilia del
mizmo lado ® Este as una de los defectos musculores que se ohserva
cor mayor frecuencia, Por el contrarlo, la ousencia o hipoplasia
de les muisculos abdominales, tiere una frecuencia muche menaor.
Este anomalio es de particulor importoncio pergue cosi cons-
tarmtomcnte se obscrvo osocioda o malfermociones del tracte
genitourinaria, de cuyo prondstico depende lo sobrevida del pa-
clente.

Se otribuye o Frohlich, en 1839, la primera descripcién de la
enfermedod. Su trabojo no menciona si existion o no, maolforma-
clones urinarias osociadas, Sefala, que los testiculas se palpaban
en el escrote con lo cual serin su caser el Unice sin criptorquidiz
entre todos los publicades en varones''. los trobajos de von Am-
mon, en 1842, y Henderion, en 1890, tampoce describen el cua-
dra clinico completo, Es Parker, en 1895, guien presenta el pri-
mer caso que exhibe lo frindo: agenesio de los misculos abdomi.
noles, eriptorquidia y anomalios del trocto wrinorio. Desde en-
fencas, estos tres elemeontes, on un pocicnic warén, son reporfados
cas constaniemente, Excepcionalmente, lo enfermedad se observo
en hembras y en los dos Onicos coses que se conocen, no se han
sefolode los molformacdones génitourinarios sino solomente o
agenesio de los misculos abdominales, Silverman y Huang "' revi-
saron la literoturo médice mundial en 1950 y reunieron 48 cosos.
King', en 1961, colcula en mas de clen el nimero de los que han
sids publicades hosta e fecho,
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Hemos creide interesante presentar el caso de este nino
—probablemente el primerc en lo bibliografio médica nocional—
y actualizar brevemente’ los ospectos clinicos de esfa curicsa oso-
tiocién de malfermaciones, su discutido etiopatogenio y las pro-
blemos que presento e diogndstica y el tratamiento de ellos.

PRESENTACION DEL CASO

MNombre: R.MM.; historia N* 08-36-56. Antecedentes: producio
de primera gestacidn, Porte eutécico, simple, o términa. Trabejo
de parto: 13 horas, 30 minutos. Presenfacién cefalica. El nifio
respird espontaneomente después de nacer,

Examen fisice: regulor estodo general, Peso: 3.890 grs,; falla:
52 eme.; circunferencia cefdlica: 34 cms; cireunferenclo tordoica:
32 cms. creunferencio obdominal: 43 ¢ms. Cobeza de configu-
rocion normal; cionesis peribucal, Térox simétrico; compos pul-
manares bien wventilades. Frecuencia cardioca: 140 por minute;
ruidos ritmices y ropides. Abdomen distendide, gque da la impre-
sion de contener una tumeracion gigante. Corddn umbilical bien
implantade. Criptorguidia biloteral, Reflejos de Maore, prensin y
tueeian, presentes y normales. Pie ware bilateral. Ane y reco
permeables,

Evolucién: el nifc es colocade en oxigeno y durante su per-
maonencio el cuadro clinico no se medifica. El obdemen se aprecio
siempre distendide, con les flancos prominentes, lo cual hace
pensar en una fumoracion abdeminal bilateral. Impresién diag-
nastica: hidronefrosis biloteral o ogenesio de los misculos de lo
pared cbdominal (Fig. 1), Se troslado, dos dias después, al Ser-
vicio de Cirugio del Hospital Universitorio, donde evoluciona sin
complicaciones durante los primeros dias. luego, tomienzo o
rehusar lo dieta y pierde peio. Lo distensién abdominal se oceen.
tio y el estode general se deteriora progresivamente. Presento
uno moniliosis oral gque cede con frotamiento medico vy luege,
infeccién de las vios urinarias, escara socro v bronconeumonio
terminal.

En io rodiografiz simple se observa uno deformacion del
abdomen y lo presencls de dos imégenes densas que se proyec-
ton sobre los flancos y sobre la fosa ilioco izguierda y rechazan
los asds intestinales hacia arriba y hacio adelante. El obdomen
tiene formo de vientre de batracio v las oses intestinoles eston
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llenas de goses. Los rifiones se encuentran situodos muy haca
afuera de la linea media, Lo eliminocign renol del conrtraste, inyec:
todo por vio endovencsc, es muy pobre y se logran ver, muy dé-
bilmente, los calices y el vréter derechos. lo vejige no se visua-
liza. Una urografia de eliminocién “reforzoda” fue de escowo
valor dingndstico, El sstudio de los vias digestivas can substancio
de controste, no demostrd ninguna olterocidn,

ﬂg. 1. Hg-— 2.

El informe an&tomopotoldgico (Protocele N® 31.852] reporto
los siguientes hallozgos: 1] ogenesia de lo pared muscular abda-
minal; 2| eriptorquidia; 3) cistitis eguda kemorragico; 4] mege-
louréter bilateral, con hidronefrosis severa y atrofio renal conse-
cutiva; 5) odherencias zntre los visceras abdominales; &) pie vam;
7) escara socra; 8) desnutricidn.
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COMENTARICS

Casi todos estos nifics tienen, desde el momente del nasi-
miento, un oumento exagerado de los didmetros del obdomen;
le cual les da un ospecte corocteristico, gue puede variar ligem-
mente de uno a ofre coso segin el grado de hipoplasin muscular
v segun el nimero de los misculos ofectados. Por orden de fre-
cienrirr, al defartn se observn prircipalmente en los tronsverses,
porcion infraumbllical de los rectes mayores, eblicues intemnes,
oblicuos externos y porcién suproumbilicol de los recos mayores.
Puede darse el coso de que todes ellos estén ousentes y osi-
mismo se pusden chservor cases en los cuales el de‘scte es uni-
lgteral. Los formas locolizados son menos frecuentas,

Un nimero elevado de estos nifos nacen muertos o viven
pocos horos. En estos pocientes, lo primero que hoee sospechar
io existencia del sindrome, es lo exagerado protusidn abdomi-
nal, completa o de un solo |ade, y siempre con predominio del dia-
matro transversal sobre el anterososterior. Siendo flaccidos los
poredes de| abcomen [solamente piel y escoso celulor subcutd-
neol, éste tomo la forma de vientre de botrocio ol descansar el
nifo en declbito dorsal y cumenta principalmente o axpensos de
los flancos, los cuales son convexas, Este detalle puede obser-
varse muy bien en lo fotografio de nuestre paclente [Fig. 1)
Ademas, al ser ton delgodo lo paored, los osos intestiales e for-
man relieves y e peristaltismo es fadlmente apreciaoble. Al odop-
tar el nifio ciertas posiciones, el exceso de piel forma pliegues o
a:rugos v el abdomen de estos nifios ha sido Homado también

“"en forma de ciuelad o de nuez”' b,

1. Anomalia muscular. Lo ausencia completa de fibras
musculares no es lo que suele obiervarse con mayor frecuencia.
Genera!mente, el estudio microscépico permite encontrar fibros
visladas & hipoplasicas, Bs discutible si éstos representon atro-
fia o defecto primaric dal cesarrollo del tejido muscular, Diferen-
ies hipdiesis han trotado de explicar este punto y lo enfermedad
ha llegade o se* relocienaodo con lo posibilidod de poliomielitis
infrautering, defecto en el desarrollo de los plexos nervioses in-
trarmuroles’, falta de un buen desarrclle del plexo vascular que
derivo de las orterios momario interna y epigdstica (Osler-
Bardeen), lesidén o crecimiento incompleto, hacia adelante, de los
miotemos que von o dar erigen a los misculos abdominales !,



S no se ha llegode a precisar el agente eticldgice, la discu-
sitn s mayor cuondo se trata de exponer la patogenia y explicar
el establecimiento poralelo de la cgenesio muscular y la molfor-
macién génifourinaria. Segun Stumme (1903), debio existir una
obstruccién en los vios de eliminacién de lo orino y, secunda-
riamente, un aumento dal volumen de lo vejiga, que conducia a
und otrofic de la musculatura abdominal o cousa de lo presidn
sostenido que ejercio sobre dicho pored. En contro de la tfeorio
de Stumme s& ho argumentade lo siguiente: a) se han comprobado
cesos de ogeresia de los misculos abdominales, sin anormalida-
des en el tracte urinorio; b) se hon podide cbservar casos de obs-
truccidn wretral congénita, que no von ocompaiados de ausencia
de los midscules abdem nales; | los misculos lumbares y otros
que no estdn en contoco con la vejiga, pueden faltar también;
d} puede existir megolouréter & hidronefrosis, sin obstruccién del
tracto urinarie, y &) el situdio microscopice puede revelar, en al
aunos cosos, que el defecto primoric consiste en ogenesio da
miscules ¥ no en atrofia de los mismos, Stumme, sin embaorgs,
cree que lo uropatio obstructiva es transitorio; que desaparece al
tinal de lo gestacidn y que dejo por una porte, lo dilatacion de
los vias de eliminacién de lo ering y por la otra, un abdomen
tuya piel arrugodo hace suponer que antferiermente su disten-
sidn era mucho mayor. Pero la noturaleza de |3 obstruccian “pa-
sojera’’ que suponen estas autores no ha sido definida con exaoc-
titud. Por otro porte, se reconcce gue las urosatias obstructivas
bojos pueden provocor una gron distension abdominal en el recién
nacide”. Lo oscitis gue suele encontrarse en estos nifios, tiene un
mecanismo de produccién poco conocide y discutide, aungue lo
mis probable es que se estoblezca una fistula entre el tracte uri-
naric dilotade por lao obstruccion v la covidad peritoneal ' Mos-
ofres hemos fenideo lo oportunidod de observar varios de estos
cosos, en uno de los cuoles (Fig. 2], lo distensién abdominal ero
ton ocentuada que ademds de constituir una distecia del parto,
defarmé completamente lo caja tordcica y el craneo del recién
nacido. Sin embargo, este nifio no fenio ogenesia de la muscula-
turm abdominal, Toda lo serie de observacione: que hemos sefa-
lade han dejode en desuso lo teorio de Stumme.

Osler y Bordeen [1901) exponen un meconismo de produc-
cién inversc: una pared abdeminol hipoplésica no permite lo
miccion al no ofrecer resistencia o lo vejiga. Siendo lo presiéon
del liquide omniético mayor que la presién atmosférica, el feto,
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durante su vida intrautering, necesita vencer clerta resistencia paro
efectuar la miccibn y esto sole puzde conseguirla, lo mismo gue
el lactante, aumrentondo lo presion introobdominal ol controer
los mdsculos de sus paredes, Perc si éstos faltan, la vejiga ou-
menta progresivamente su volumen al no poder vaciarse completa-
mente y o lo large, se establece un reflujo de lo orino hacia los
uréteres, y como consecuencia, un megaolourdter y uno hidrone-
frosis'®, En contra de esta hipdtesis estdn los dos hechos siguien-
tes. @] los nifos con onfalocele nc tienen, muchas veces, muscu-
latura abdemina y sin embarge, su tracto urinario es normal y
bl se han repsrtode coses de agenesia de los mosculos abdomi-
nales sin patologio urinaria. Lo més probable es que no exista
relocién de couso o efecto entre las dos onomalios muscular v
urinario, sino que éstos se establezcan debido a la occién de un
solo factor sobre varias de las estructuras primarias del embridn
de pocos semanos; lo cual determ nara, méas adelante, un desa-
rrolle incompleto o anémale de los diferentes drganes. Lo hidro-
nefrosis v la distension obdoming| seran el resultedo de tales
defectos embrionarios.

2, Anomalia uringria. Lo poioogia urinaria de estos pacien-
tes puede pasor desopercibida al nocimiento. Es fotal, & corto
plazo, en un niémero elevode de casos. Lo hidronefrosis, la dila-
tacién y tertuosidad de une o ambos uréterse y la hipertrefia o
dilotacién de la veiiga, son los hallazgos mds comunes. Es fre-
cuente comprobar, durante la autessia, que existio uno uropatio
chsfructiva bajo. S5in embarge, este hollozgo no es onstante en
la revisidn que hoce Silverman'', ni fompeco en las seres de casos
que presentan King 7 y ofros outores !, De ta] mode que, ante lo
observacién de un tracto urinorie dilatade sin el hollozgo anatéd-
mico de una cbsfruccidn, se hon presentode uno serie de feorios.
Una de ellas supone, que pudiera existir un trastorne dindmico
congénita, secundario a defectos en lg inervacién, que conducen o
una insuficiencio de la musculatura liso del sector ofectods del
tracte wrinario. Al final, se puede decir lo misms que en el parrafo
anteriar; que esto requiere un factor, extrinseco o heredodo, gue
octie sobre el embridn de pocos semonas & Impida el desarralle
narmal de lo inervacién en un determinado drgane o sisterno.

Estas onomalios, casi constantemente se complican con infec-
ciones que on sumaomente rebeldes al tratamiente. La hidrone.
frosis se acompaia de uno disminucidn del paréngquima renal y
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lo muerte por insuficiencia es frecuente, Los estudios radiclégicos
con substancios ce controste muestran claramente [a dilatacién de
los uréteres v de lo wvejigo, Es preferible recurrir o lo wrografia
retrogroda y no o la de eliminacin. El trabojo de King' enumero
la serie de vento os que tiene la una sobre la ofra y nuestro coso
es un ejemple mas, ya que dos uregrafios de eliminecién (la Olti-
ma reforzoda), no revelaron la potologio urinorio que se encon-
tré en la autopsio. la uretrocistografia miccional generalmente
confirma lo encontrodo con lo rerrégroda en el Trocto alio, yo que
el reflujo vesicoureteral es frecuents, Ademas, nos puede mostrar
ung abstruccidn bojo de cuello o uretro. Todos estos estudios son
importantes porque sobre ellos descansa la conducts terapéutica
[que.Se va o seguir.

3. Anomalia genital. Lo criptorquidio es la regla en todos los
cosos, excepto en el comunicado aor Frohlich'. En algunics po-
cientes se ha comprobade la falla de testiculos, Al comienzo se
pensd que, como consecuencia de a fluccidez de la pared abdo-
minal v lo incopacidad del feto pora crear la presion introobdo-
minal necesoria, los testiculos no descendion por el trayects in-
guinal hasta el escroto. Hoy se tiende a rechozar esta ideo y lo
Unica relacién gue se le encuentra 2 la criptorquidio con las ofros
anomaolias, es que todos fienen en comun el mismo ogente efio-
Idgico que Impide el desarrollo normal de los mioromos durante
las primeras semanas de la vida embricnario.

4. Anomalios gastrointestinales. Son hollozgos, radiclégicos
o de autopsia, que no tienen la frecuencia de los anteriores, La
revisién gue hiza Silvermon ' de la bibliografia, revela que han
sido reportados las sigulentes anomalizs: distensién anormal de
toedos |as segmentes del colon, partizularmente los porcicnes ascen.
dente y descendente; mesenterio cecal notablemente oumentode
de tamaifio; hernia inguinal; malrotacién de visceras: estdmago o
la derecha, ciege y apéndice en lo linea media, ciege o lo iz-
quierda; falta de fijocién del messnteric a lo pared ebdeminal
posterior. Lo mayer porte de las aromalios gastrointestinales con-
sisten en uno malrotacidn del intettine durante el desarrclla em-
brionarie. En |a serie de cosos que revisa Silverman ningune de
los nifios presend signos de obstuccion infestinal y en varios,
el defecto sélo pudo demostrarse durante lo autopsio. Probable-
mente, lo incidendia de estas anamalias sea mayor y sdlo el heche
de permanecer osintormdticas explicaria los pocos ‘eportes que
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existen sobre ellos y al escoso interés que o veces 52 les da en
comparocién a las anomalias mayeres de la musculatura obdo-
minal y del tracte urinario.

5. Otras anomalias asociodas, En forma inconstante se han
citnda deformidades de los pies y de los piemas, lujocién conge-
nita de la codera, espina bifida, glandulas momarias super-
numerarias.

Diagnéstico diferenclal: luege de su nacimients, la inspec-
cién del paciente puede hacer sospechar la existencia de uno tu-
meracién abdeminal, pero lo palpacidn permite exclur esta pasi-
bilidud yo que se puede hundir facilmente la mana sobre los
plonos profundos y encontrar solamante osoz intestinoles, Sin
embargo, es bueno tener en cuento que si estos nifios tienen aso-
tiada uno uropata obstructiva v son hallozgos comunes, por la
tante, un megalosrdter, una hidronsfrosis o una vejigu hiperiro-
fiodo, entonces es pesible palpar tumoraciones gue correspon-
dan al aumento del volumen de estos érganos; pero casl nunca
su famane puede correlacionorse con los dimensiones del abde-
men. Otros diagnésticos que son necesarios descarta’ son el de
la enfermedad de Hirschsprung o el de ascitis neonatal’. Sobre
esfe Oitime caso, Frank® reporto el de un nifio con ascitis, que al
principio les hizo sospechar la cosxistenria de uno hiseplasio da
los misculos abdeminales o cousa de la mareadn distensién del
abdomen. Frecuenternente en los mengélicos se abserva un abdo-
men voluminoso y flaccido que, como puede estar asocieds o uno
amplio diastosis de los rectos, puede también dejar |3 impresién
equivecada, al pelparla, de que los misculos de lo pared abdo.
minal anterior estuviesen ausentes.

Tratamiento: el defecte wungénite de lo pared obdominal
puede corregirse con una foja gue sostenga las viscercs y ne per-
mito una mayor elongacidn de las escosos fibras musculares que
pudieron existir. Mas odelonte podric ensayarse una conducta
quirirgica, gungue cierfomente, la ousencia de misculos es un
defecto irreparable.

El principal problema lo constituye lo malformacién urinaria
Una vez estoblecido el diogndstico de agenesio de muisculos ab-
dominales, el primer paso o seguir es determinar el estado dal
tracto urinario e instalor el tratomiente quirdrgico gue permita
conservar los restos del porénquima renal. Lo hidronefrasis con-
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lleva lo destruccdn progresiva de riRdgn; si su evolucién no se
detiene, el nifo muere por lo insuficlencla funcienaol de este &rga-
no. Por diferentes medias se ha trotado, en estos casos, de lograr
la mds pronte pesible un drenaje satisfacterio de aring v no per-
mitir el estosis. En cosos de uropatia cbstructiva bajo puede en-
soyarse un frotomiente quirlrgico sobre cuello vesical o o cual-
guier ofra nivel donde exista obsidculo poro &l vaciomiento de
la vejiga. Pero los resultados no siempre hon side alentadores. Y
oungue se consicue, en algunos casos, eliminar lo otina residual,
siempre queda la infeccidn, muchos veces rebelde o tratomiento con
antibidticos y quimioteropio. Otros procedimientos erpleodes hon
sido lo citostomio v lo coteterizacion vesical permanente. Una vez
eliminada la okstruccién, se pueden intentar ureteroplastios o
ureteroileoneccistoplostios en el trocte urinaric alte que ho que-
dodo dilotade.

En nuestro case, el nife no sobrevivid el tiempo suficiente
como para intentar un procedimiente quirlrgico. Po- otra parte,
el frocaso de lo urografia de eliminacion para revelar la gravedad
de lo patelogia urinaria existente, limité el tratamientac a com-
batir la infeccién urinaria y ofras intercurrencias, sin que ol final
fuera posible doeminar la bronconevmonio causa de lo muerte del
pociants

RESUMEN

S5e presento el coso de un recién nocide con ausencio com-
pleta de musculos abdominales, ciptorquidia y pie volgus bila-
teral. la autopsiao reveld megalouréteres, hidronefrosis y otrofia
renal. Se revisa lo bibliografio y se hocen comentarios,

SUMMARY

The clinical history ond follow outopsy of a nawborn with
congenital absence of the abdomiral muscles and asscciated ge-
nitaurinary tract abnormalities are described. A review of the i
terature s made
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