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ABSTRACT

Congenital diaphragmatic hernia is an anomaly in the formation of the diaphragm,
which is associated with high neonatal mortality secondary to pulmonary hypoplasia
and neonatal pulmonary arterial hypertension. Diagnosis is made by ultrasound,
usually in the 20th week of gestation, and it is mandatory to request genetic studies
(karyotype and microarrays) due to the high risk of chromosomal and monogenic
anomalies. In isolated cases, the estimation of lung size in combination with the
identification of liver herniation is the best predictive parameter of neonatal
survival. In cases with serious pulmonary hypoplasia, fetoscopic tracheal occlusion
has improved the survival rate in 30%. In this article, indications, selection criteria,
technique and results of fetoscopic tracheal occlusion are reviewed, and differences
in neonatal survival rate in Latin America are highlighted.

Key words: Congenital diaphragmatic hernia, Tracheal occlusion, Fetoscopy, Lung-
to-head ratio.

RESUMEN

La hernia diafragmatica congénita es una anomalia en la formacion del diafragma,
asociada a elevada mortalidad neonatal secundaria a hipoplasia pulmonar e
hipertensién arterial pulmonar neonatal. El diagnéstico se realiza por ultrasonido,
generalmente en la semana 20 de gestacion, y es mandatorio solicitar estudios
genéticos (cariotipo y microarreglos) debido al alto riesgo de asociacion con
anomalias cromosémicas y monogénicas. En casos aislados, la estimacion del
tamafio pulmonar en combinacién con la identificacion de herniacién hepatica es el
mejor parametro predictivo de supervivencia neonatal. En los casos con hipoplasia
pulmonar grave, la oclusion traqueal fetoscdpica ha demostrado una mejoria en la
tasa de supervivencia en 30% con respecto a la probabilidad basal. En este articulo,
se resume las indicaciones, criterios de seleccion, técnica y resultados de la oclusién
traqueal fetoscopica, destacando las diferencias de tasa de supervivencia neonatal
que existen en América Latina. i
Palabras clave. Hernia diafragmatica congénita, Oclusion traqueal, Fetoscopia, Indice
pulmoén-cabeza.
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INTRODUCCION

La hernia diafragmatica congénita (HDC) aisla-
da ocurre en aproximadamente 1 de cada 4 000
embarazos, unos 800/afio en México. La carac-
teristica principal es la hipoplasia pulmonar que
afecta tanto al arbol traqueo-bronquial como al
vascular. El término de HDC agrupa desordenes
de etiologia genética diversa y la hipoplasia es
secundaria a una compresion visceral y, en mu-
chos casos, secundaria probablemente a ano-
malias primarias del desarrollo pulmonar en
grado variable®. Esto explica las diferencias en
el resultado perinatal y en la respuesta a terapia
prenatal en casos aparentemente similares. Enla
mayor serie colaborativa publicada, con mas de
200 casos, la HDC aislada diagnosticada in dtero
se asocia a una mortalidad perinatal de alrede-
dor de 50%“. La cifra no ha cambiado en mas
de 20 afios, como demuestran estudios pobla-
cionales, a pesar de una percepcidn subjetiva de
mejoria de la supervivencia, en realidad sesgada
por lainterrupcién legal del embarazo y los naci-
dos en hospitales periféricos que no sobreviven
al transporte®). La mortalidad neonatal varia
entre los diferentes centros del mundo, proba-
blemente en relacion a diferencias en la estan-
darizacion de las mediciones prenatales, manejo
neonatal subdptimo; pero, también existe una
mortalidad subestimada asociada a la interrup-
cion legal del embarazo. En un estudio multicén-
trico reciente realizado en seis paises de Amé-
rica Latina (México, Argentina, Colombia, Perq,
Ecuador y Costa Rica), donde no se permite la
interrupcion legal del embarazo y existe manejo
posnatal subdptimo por la falta de ECMO (extra-
corporeal membrane oxygenation), la superviven-
cia global reportada fue de solo 30%©.

CLASIFICACION DE SEVERIDAD

La hernia diafragmatica congénita esta asociada
a un alto riesgo de mortalidad y morbilidad neo-
natal secundario a la hipoplasia pulmonar que
afecta tanto al arbol traqueo-bronquial como
el vascular®”. En general, las hernias bilaterales
son practicamente incompatibles con la vida,
y las hernias derechas son mas graves que las
izquierdas, mostrando supervivencias globa-
les menores al 20%. En la hernia diafragmatica
izquierda, la presencia de herniacién hepatica
intratoracica es también un factor de mal pro-
ndstico, presentando una supervivencia de 43%
en comparacion con las hernias izquierdas, que
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presentan el higado totalmente intraabdominal
y supervivencia de 93%®.

Desde su descripcion en 1996, la medicion del
indice pulmdn-cabeza (lung-to-head ratio), obte-
nido al dividir el area pulmonar (diametro mayor
longitudinal por didmetro mayor transversal)
entre el perimetro cefalico, es el parametro eco-
grafico que, en combinacién con la presencia o
ausencia de herniacion hepatica, ha demostra-
do ser el mejor método clinico que permite esti-
mar de forma mas reproducible la probabilidad
de supervivencia neonatal®. La medicién se
realiza en un corte transversal del torax fetal, al
nivel del corte de 4 camaras cardiaco y se mide
los didametros del pulmon contralateral al lado
de la hernia (figura 1).

En la actualidad se utiliza la relacién entre LHR
observado y el esperado (O/E) para la edad
gestacional, que da un porcentaje que no varia
con edad gestacional®. Para los casos de HDC
izquierda, el grado de hipoplasia pulmonar se
clasifica en leve -para aquellos casos que pre-
sentan un LHR O/E >35% (supervivencia espe-
rada de 80 a 90%)-, moderado para los casos
con un LHR O/E de 26 a 35% (supervivencia esti-
mada del 30 a 60%), severo para aquellos fetos
con LHR O/E <26% (supervivencia de 15 a 20%) y
extremadamente severos, cuando el LHR O/E es

FIGURA 1. MEDICION DEL TAMANO PULMONAR (iNDICE PULMON/ CABE-
ZA) MEDIANTE EL METODO DE DIAMETROS MAYORES PERPENDICULARES
EN UN CASO CON HERNIA DIAFRAGMATICA IZQUIERDA.
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menor a 15% (supervivencia menor a 5%)"%. Sin
embargo, estas probabilidades de superviven-
cia han sido publicadas en centros de referen-
cia de paises desarrollados, donde se permite la
interrupcion legal del embarazo. En un estudio
reciente, que incluyd 380 casos consecutivos
de hernia diafragmatica congénita reclutados
por nuestro grupo Latin American CDH Group en
6 paises de América Latina (México, Argentina,
Colombia, Peru, Ecuador, Costa Rica), donde no
se permite la interrupcion legal del embarazo y
el manejo posnatal es sub6ptimo, las tasas de
supervivencia de acuerdo a la medicion del ta-
mafio pulmonar fueron significativamente me-
nores que los reportados en el grupo europeo.
Asi, mientras que en Europa los casos graves
con LHR O/E <26% tienen supervivencia de 15 a
20%, en América Latina la supervivencia en este
subgrupo es de 0%. De forma similar, los casos
‘moderados’ en Europa (LHR O/E 26 a 45%) pre-
sentan 50% de supervivencia, mientras que en
América Latina es 10%, y los casos ‘leves’ en Eu-
ropa (LHR O/E >45%) presentan supervivencia
de 90% y en América Latina 60%. Por esta razon,
es muy recomendable ajustar la probabilidad de
supervivencia de acuerdo a la poblacion evalua-
da. De acuerdo a este estudio, la hipoplasia pul-
monar severa en América Latina seria definida
como aquellos casos con un LHR O/E menor de
35%, ya que presentan una tasa de superviven-
cia menor al 5%.

Debemos reconocer que la medicion del LHR es
relativamente dificil y se requiere experiencia
para su adecuada realizacién. En un estudio pros-
pectivo, demostramos que es necesario realizar

en promedio 70 evaluaciones consecutivas en fe-
tos con HDC para completar la curva de aprendi-
zaje™. Los centros con menor experiencia suelen
sobreestimar el tamafio pulmonar y no identifi-
can adecuadamente la presencia de herniacion
hepatica, explicando asi la discrepancia que exis-
te entre la evaluacion inicial y la realizada en los
centros de referencia con mayor experienciat'?,
Por este motivo, es una recomendacion el referir
los casos a centros de concentracion donde haya
suficiente nUmero de casos para mantener la pre-
cision en la medicién del LHR, la identificacion de
la herniacion hepatica y, asi, optimizar la predic-
cion de supervivencia neonatal.

La HDC esta también asociada a hipertension
pulmonar severa secundaria a cambios inter-
nos en los vasos sanguineos intrapulmonares™.
Estudios de anatomia patologica han mostrado
que los casos de HDC presentan un menor nu-
mero de vasos sanguineos intrapulmonares y
un mayor grosor en su pared musculart®, Es-
tos cambios intrinsecos pueden ser evaluados
clinicamente por ecografia Doppler del brazo
proximal de la arteria intrapulmonar (figura 2).
Nuestros estudios mas recientes sugieren que
la evaluacion del Doppler intrapulmonar mejora
notablemente la prediccién del grado de hipo-
plasia pulmonar y la probabilidad de supervi-
vencia neonatal™. Asi, los casos con Doppler in-
trapulmonar patolégico (flujo diastolico ausente
0 reverso) presentan una probabilidad de super-
vivencia neonatal de 30% comparada con 84%
en aquellos casos con Doppler intrapulmonar
normal, ausencia de herniacién hepaticay tama-
fio pulmonar mayor de 26%.

FIGURA 2. DOPPLER INTRAPULMONAR EN UN CASO DE HERNIA DIAFRAGMATICA IZQUIERDA. SE REALIZA LA INSONACION A NIVEL DEL BRAZO PROXIMAL
DE LA ARTERIA INTRAPULMONAR DERECHA. 1. CORAZON FETAL, 2. ARTERIA PULMONAR DERECHA, 3. PULMON DERECHO, 4. VENA INTRAPULMONAR, 5.
HicaDO, 6. ESTOMAGO, 7. INTESTINO.
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OcLUSION TRAQUEAL FETOSCOPICA

En casos con hernia diafragmatica aislada y
cariotipo normal con un mal prondstico de su-
pervivencia, es decir, aquellos con hipoplasia
pulmonar grave (O/E LHR <27%), la oclusién
traqueal fetoscépica con balén es la estrate-
gia actual para mejorar el prondstico™®', Esta
oclusion traqueal® impide la salida del fluido
traqueo-bronquial e induce un crecimiento ace-
lerado pulmonar mediante estimulo directo me-
canico y secrecion de factores de crecimiento®@”.
El balon se coloca entre las 24 y 32 semanas de
gestacion segun el grado de hipoplasia pulmo-
nar@?y se retira ya sea en una segunda fetosco-
pia, puncion guiada por ecografia, o por técnica
EXIT, alas 34 0 35 semanas.

Los criterios de seleccion para oclusion traqueal
fetoscopica son los siguientes:

1) Presencia de hipoplasia pulmonar severa

2) Ausencia de anomalias estructurales adicio-
nales

3) Ecocardiografia fetal normal

4) Cariotipo y microarreglos normales

5) Longitud cervical mayor de 25 mm

6) Edad gestacional menor de 30 semanas
7) Ausencia de placenta previa

8) Posibilidad de estancia en el centro de cirugia
fetal hasta el retiro del baldn.

En manos expertas, esta intervencion de mini-
ma invasion puede ser realizada en un tiempo
minimo de 3 minutos y un tiempo promedio de
10 minutos. La intervencién se realiza con anes-
tesia local o peridural materna y anestesia intra-
muscular fetal. En ocasiones, es necesario reali-
zar una version externa para lograr la posicion
fetal 6ptima (situacién longitudinal con dorso
posterior). Guiado por ecografia Doppler para
evitar vasos uterinos, se introduce un trocar de
10F hasta el interior de la cavidad amnidtica, a
través de un puerto de entrada por el abdomen
materno y por via percutanea. El sitio de entra-
da es elegido de acuerdo a la posicion fetal para
dirigir el trocar hacia la boca fetal. Se introduce
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entonces un fetoscopio de 1,2 mm de diame-
tro dentro de una vaina curva 11540KE (marca
Storz), hasta localizar la boca fetal para introdu-
cirse en su interior y pasar las cuerdas vocales
hasta el interior de la traquea fetal, donde se
avanza el balén con un microcatéter y se inflay
libera el balén inmediatamente posterior a las
cuerdas vocales (figura 3).

En el estudio europeo, que incluye el mayor nu-
mero de casos publicados (n=210), describimos
que la oclusion traqueal fetoscopica mejoraria
en 30 a 40% las probabilidades de superviven-
cia respecto al pronostico inicial®). Un estudio
preliminar realizado en el Centro de Cirugia Fetal
de Querétaro en México demostrd también be-
neficio, a pesar de no contar con ECMO dentro
del protocolo de manejo neonatal®®¥. Un estudio
aleatorizado en Brasil confirmé dicho beneficio
al demostrar una supervivencia significativa-
mente mayor en el grupo con oclusion traqueal
fetal endoscdpica en comparacion con aquellos
manejados en forma expectante durante el pe-
riodo prenatal (54% vs. 5%)@. Aunque es con-
siderado aun un procedimiento en proceso de
investigacion, existen centros emergentes que
realizan esta intervencién bajo un proyecto de
investigacion en diferentes centros de América
Latina (Querétaro, México; Buenos Aires, Argen-
tina; Bogota, Colombia; y Sao Paulo, Brasil) y los
resultados de nuestro grupo Latin American FETO
Group estan ya en proceso de publicacion.

FIGURA 3. OCLUSION TRAQUEAL FETOSCOPICA. COLOCACION DE UN BA-
LON INTRATRAQUEAL EN UN FETO DE 27 SEMANAS. IMAGEN ECOGRAFICA
(A) Y ENDOSCOPICA DE LA CARA FETAL (B), EN LA CUAL SE OBSERVA EL
FETOSCOPIO DIRIGIENDOSE HACIA LA BOCA FETAL. IMAGEN ENDOSCOPI-
CA (C) Y ECOGRAFICA (D) DEL BALON INFLADO DENTRO DE LA TRAQUEA
FETAL.
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Aligual que la mayoria de los procedimientos in-
vasivos de cirugia fetal, la principal complicacion
de la oclusion traqueal fetoscopica es la rotura
prematura de membranas, la cual ocurre hasta
en 30% de los casos. Sin embargo, es posible
disminuir su incidencia realizandola en centros
donde se cuente con especialistas entrenados
en esta intervencién, para ofrecer asi el menor
tiempo intrauterino posible®®),

A pesar de estos resultados, la supervivencia
maxima es de 50%, por lo que las actuales in-
vestigaciones se enfocan a predecir qué casos
van a responder a la intervencion para refinar
la seleccion de casos para oclusién traqueal fe-
toscopica. Nuestros estudios preliminares han
demostrado que fetos con hipertensién pulmo-
nar primaria fetal (Doppler fetal intrapulmonar
patolégico) no responden al tratamiento de
oclusion traqueal®. Sin embargo, la evaluacién
de Doppler intrapulmonar requiere una eleva-
da experiencia y una curva de aprendizaje para
dar resultados fiables y reproducibles®®®, por lo
que es muy recomendable que estos casos sean
evaluados en centros de cirugia fetal con expe-
riencia en hernia diafragmatica congénita, para
determinar si es un caso candidato o no a bene-
ficiarse de dicha intervencion.

CONCLUSION

En resumen, la hernia diafragmatica congénita
es un padecimiento raro, que puede presentar-
se en cualquier embarazo sin factores de riesgo
y que puede ser identificado sistematicamente
durante la ecografia estructural a las 20 sema-
nas de gestacion. Una vez identificado el padeci-
miento, es sumamente recomendable referir los
casos a centros de experiencia donde se realice
la medicion del tamafio pulmonar y se determi-
ne si existe o no herniacion hepatica para esti-
mar asi un adecuado prondstico. En presencia
de hipoplasia pulmonar severa con herniacion
hepatica y, por lo tanto, altas probabilidades de
muerte neonatal, la oclusion traqueal fetoscopi-
ca puede ser de beneficio en casos bien selec-
cionados. El nacimiento de todos los casos de
hernia diafragmatica con o sin oclusion traqueal
deberia ser programado en centros de tercer
nivel con especialistas en neonatologia y ciru-
gia pediatrica, con los recursos necesarios para
mantener un adecuado manejo ventilatorio (ven-
tilacion de alta frecuencia, ECMO) y manejo mé-
dico de la hipertension pulmonar (éxido nitrico),

y evitar asi el traslado de recién nacidos graves
con minimas probabilidades de supervivencia.
Los centros que ofrecen la oclusion traqueal fe-
toscopica deben recibir un entrenamiento espe-
cializado y completar su curva de aprendizaje en
la medicién del LHR, en la correcta clasificacion
de severidad y en los aspectos técnicos de esta
intervencidn, para ofrecer asi los mismos resul-
tados que han mostrado los centros de cirugia
fetal actuales y disminuir la incidencia de compli-
caciones ya observadas en los centros pioneros
en esta intervencion.
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