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RESUMEN

El sindrome de Down es una anomalia
genética congénita que puede asociarse
a otras alteraciones, como el sindrome
de la arteria mesentérica superior
(sindrome de Wilkie), una causa
infrecuente de obstruccidén intestinal
proximal. Este articulo presenta el caso
de un neonato con Trisomia 21 vy
sindrome de la arteria mesentérica
superior. Se trata de una recién nacida a
término, de bajo peso, con RCIU tardio
tipo | y diagndstico de Trisomia 21, que
presentd intolerancia a la alimentacidn
con leche materna. Un estudio
contrastado de esdéfago, estdmago y
duodeno reveld dilatacion gastrica vy
duodenal con escaso pase de contraste
distal. Se realizd una intervencion
quirurgica confirmando el diagnéstico. El
diagnéstico precoz y la intervencién
adecuada en pacientes con sindrome de
Wilkie mejoran el prondstico y calidad de
vida, especialmente en pacientes con
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sindrome de Down. Este caso es el
primer registro documentado en Ciego
de Avila intervenido exitosamente.
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Nacido, Sindrome de Down, Sindrome de
la  Arteria Mesentérica  Superior,
Terapéutica.

ABSTRACT

Down syndrome is a congenital genetic
anomaly that can be associated with
other alterations, such as superior
mesenteric artery syndrome (Wilkie's
syndrome), an uncommon cause of
proximal intestinal obstruction. This
article presents the case of a neonate
with Trisomy 21 and superior mesenteric
artery syndrome. It concerns a full-term
newborn, underweight, with late-onset
type | IUGR and a diagnosis of Trisomy
21, who presented intolerance to feeding
with breast milk. A contrast study of the
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esophagus, stomach, and duodenum is the first documented record in Ciego
revealed gastric and duodenal dilation de Avila to be successfully treated
with scant passage of distal contrast. surgically.

Surgical intervention was performed,

confirming the diagnosis. Early diagnosis Keywords: General Surgery, Newborn,
and appropriate intervention in patients Down Syndrome, Superior Mesenteric
with  Wilkie's  syndrome  improve Artery Syndrome, Therapeutics

prognosis and quality of life, especially in
patients with Down syndrome. This case
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INTRODUCCION

El sindrome de Down, también llamado mongolismo, es una anomalia genética congénita
de caracter irreversible que afecta al cromosoma 21, uno de los 23 pares de cromosomas
gue componen el cariotipo humano. En el 95 % de los casos ocurre por una trisomia como
consecuencia de la no disyuncién meidtica en el dvulo, en un 4 % se debe a la traslocacién
robertsoniana entre los cromosomas 21y 14,0 21y 22,y el 1 % presenta un mosaico, un
cariotipo normal y trisomia. Entre ninguno de ellos existen diferencias fenotipicas. (!

Esta patologia, ademas de tener efectos variables sobre la salud y las capacidades de
aprendizaje, aporta caracteristicas fisicas reconocibles a los pacientes. Entre ellas se
encuentran la cabeza pequefia, el rostro aplanado, el cuello corto, los parpados inclinados
hacia arriba con aumento de las fisuras palpebrales, pies pequefios y manos anchas con la
presencia de dedos relativamente cortos, manchas pequefias de dolor blanco en el iris
denominadas manchas de Brushfield, hipotonia muscular, y una flexibilidad excesiva. %3

La alteracion fue mencionada por primera vez por el médico britdnico John Langdon
Haydon Down en 1866 en un intento por clasificar a los pacientes con dificultades
intelectuales de la época. Sin embargo, él no fue capaz de descubrir las causas, y no fue
hasta 1958 cuando las transformaciones en el cromosoma 21 fueron descritas por el
genetista Jérome Lejeune. De esta manera se sentaron las bases de la citogenética y
genética modernas. )

Internacionalmente la prevalencia oscila entre 1 de cada 1000, y 1 cada 1100 nacidos
vivos, por lo que se considera que es el mas comun y conocido de los sindromes
polimalrformativos. Ecuador el pais que mas casos reporta con una media de 1 cada 550
recién nacidos de mujeres entre 20 y 25 afios, segun cifras aportadas por la Organizacién
de Naciones Unidas en el aino 2022. En Cuba existe una prevalencia de 9 por cada 10 mil
nacidos vivos, no obstante, el programa nacional destinado al diagndstico, manejo y
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prevencion de enfermedades genéticas creado a finales del pasado siglo ha hecho lo
posible por reducir las cifras y aumentar la esperanza de vida de esos pacientes. %)

Entre las afecciones relacionadas a esta patologia se encuentra el sindrome de la arteria
Mesentérica superior (SAMS) o sindrome de Wilkie, que constituye una causa
extremadamente infrecuente de obstruccién intestinal proximal. Dicho sindrome ocurre
por compresion externa de la tercera porcién duodenal por la arteria mesentérica
superior debido a la formacién de un dngulo inadecuado de la unién aortomesentérica. )

Al tratarse de una patologia inusual, es escaso su reporte en la literatura y poco aplicado
su manejo quirurgico. Se han informado menos de 500 casos de SAMS en la literatura
inglesa, con una incidencia de 0, 013 % - 0, 3 %, lo que explica el escaso conocimiento
existente sobre su diagndstico y tratamiento.

En Ciego de Avila, no existen reportes publicados acerca de este tipo de casos; motivo por
el cual se decide presentar el caso de un neonato con este diagndstico que fue atendido
por un equipo multidisciplinario en el Hospital Provincial Docente Dr. Antonio Luaces
Iraola del municipio Ciego de Avila.

PRESENTACION DE CASO

Recién nacido de raza blanca, sexo femenino, producto de parto distdcico por cesarea
debido a fallo de induccion. TG: 37, 4 semanas segun arcador genético, liquido amnidtico
claro, Doppler normal; placenta integra, pequefia, calcificada, con un cotileddn
aberrantre, cordon fino, presentacion cefalico, hijo de madre con VLDL no reactiva, grupo
y factor A positivo.

Nace Apgar 9/9. Peso: 2250 g. Evaluacion nutricional: 2 percentil; que al examen fisico
presenta rasgos dismorficos como: desviacion mongoloide de los ojos, epicanto, puente
nasal deprimido, occipucio plano, pelo raro y quebradizo, facie mongoloide, macroglosia,
surco simiano bilateral, torax largo, extremidades cortas; todos estos elementos guardan
relacion con trisomia 21, antecedentes de infeccion urinaria tratada en el 3er trimestre del
embarazo. Por todo lo anterior se ingresa.

Al examen fisico se constatan los siguientes hallazgos: Craneo normoconfigurado con
occipucio plano, facie con aspecto mongoloide, puente nasal deprimido, cuello corto.
Térax largo normoconfigurado; abdomen suave, depresible, hepatomegalia de 2cm;
extremidades cortas, surco simiano bilateral, columna vertebral normal.

Al nacimiento se plantea como diagnostico nosoldgico: Recién nacido a término bajo peso,
con RCIU tardio tipo | y estigma de trisomia 21, por lo cual se solicita valoracién por el
centro provincial de genética, quienes confirman el diagnostico de Sindrome de Down.
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En los primeros dias dado su estado clinico se alimenta con pocas cantidades de leche
materna y al incrementar la dosis de la misma comienza a presentar trastornos de la
tolerancia por lo cual se interconsulta con cirugia pediatrica quienes tras dias de
evaluacion sugieren la realizaciéon de un estudio contrastado y la administracién de
procinéticos.

Se realiza ultrasonido abdominal que muestra estomago distendido, con contenido en su
interior y aumento del patrén gaseoso intraabdominal. Luego de este estudio se procede a
realizar rayos X de abdomen simple que muestra dilatacidén géstrica y duodenal (Figura I)
realizar el estudio de colon por enema se recibe el siguiente informe: Colon de buen
calibre y buen posicionamiento, sin alteraciones.

Figura 1. Radiografia de abdomen simple. Fuente: Autores

Una vez reunidos dichos resultados se realiza una discusién del caso por el equipo
multidisciplinario y se determina la realizacion de un estudio contrastado esdéfago,
estémago, duodeno que arroja el siguiente informe: Estomago y primera porcion del
duodeno dilatado, con escaso pase de contraste distal, que impresiona desfiladero hacia
la 2da porcién duodenal. (Figura 2)
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Figura 2. Estudio contrastado esdfago, estémago, duodeno. Fuente: Autores

Por lo anterior se decide realizar intervencion quirdrgica bajo la impresion diagnostica
inicial de Estenosis duodenal por brida de Trood, sin embargo, durante la cirugia se
constata Estenosis de la segunda porcion del duodeno por Sindrome de la Mesentérica
Superior; motivo por el cual se realiza Duodeno Yeyunostomia en plano semicircular
utilizando Vicril 0.0 y se deja sonda transanastomatica.

DISCUSION

El diagnostico del SAMS constituye un desafio debido a su inicio insidioso y presentacion
atipica lo cual, a su vez propicia la necesidad de aplicar en estos pacientes tratamientos
mas invasivos, por lo que se puede inferir que la sospecha clinica precoz es directamente
proporcional a un mejor prondsticopara el paciente.

Teniendo en cuenta lo antes planteado, diversos autores coinciden en que el SAMS debe
tenerse en cuenta como un diagndstico diferencial ante cualquier paciente pediatrico que
presente hallazgos clinicos sugerentes de una obstruccion intestinal incompleta (vomito
gastrobiliar, dolor abdominal crénico y pérdida de peso), aun cuando la presentacion de
esta entidad no sea tipica en este grupo etario. Sin embargo, en mds de 95 % de los casos
el diagndstico se realiza a través de estudios de imagen como en el caso presentado. &9

El tratamiento de este sindrome generalmente es conservador e incluye terapia postural y
colocacién de una sonda nasogastrica para restaurar una distancia aortomesentérica
normal, promover el aumento de peso y aliviar la obstruccién. Sin embargo, la
sobrealimentaciéon y la subalimentacion son las principales limitaciones de este
tratamiento que pueden tener efectos en la recuperacion del paciente. ©

En casos refractarios al manejo conservador, se debe optar por el tratamiento quirdrgico.
Por lo general este tratamiento consiste en la realizacién de una duodenoyeyunostomia o
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la seccidn del ligamento de Treitz para intentar el descenso y la movilizacidon del duodeno
con el fin de liberarlo de la compresién (procedimiento de Strong). €10

En este caso la decisién se inclind hacia el procedimiento quirdrgico, dado que se
realizaron varios intentos de manejo médico sin obtener mejoria. Se practicé la liberacion
del angulo de Treitz y Duodeno Yeyunostomia en plano semicircular con inserciéon de una
sonda transanastomotica con el fin de drenar las secreciones gastricas y evitar asi la
distencidn abdominal, logrando de esta manera una evolucidn favorable.

Por lo que se puede concluir que el caso presentado constituye el primer y Unico registro
existente de su tipo atendido en el Servicio de Neonatologia del Hospital Provincial
Antonio Luaces Iraola de Ciego de Avila y que ademas es intervenido exitosamente dentro
de la institucion. Al examen fisico exhaustivo y la valoracién en conjunto de un equipo
multidisciplinario se debe el diagndstico temprano de esta entidad, pues solo el
diagnostico precoz y la intervencién oportuna son directamente proporcionales a la
mejora en el prondstico y la calidad de vida del paciente, especialmente en pacientes con
Sindrome de Down.
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