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RESUMEN

La hernia diafragmatica congénita (HDC) es un defecto del nacimiento caracterizado por la falta de desarrollo del
diafragma, musculo que separa al térax del abdomen, provocando el desplazamiento de los drganos de la cavidad
abdominal hacia la cavidad toracica, limitandose su espacio y dificultando el crecimiento pulmonar. Las diferencias
en las tasas de supervivencia de la HDC entre las diferentes regiones del mundo son marcadamente significativas. En
México y América Latina, el promedio de supervivencia ronda el 30%, una cifra alarmante que refleja las limitaciones
estructurales y tecnoldgicas de los sistemas de salud, esto en comparacién con paises de Europa. Este escenario
destaca la falta de acceso a tecnologias avanzadas, personal médico especializado y protocolos estandarizados,
elementos cruciales para el manejo exitoso de esta patologia. Procedimientos médicos especializados como la
oxigenacién por membrana extracorporea (ECMO) y la oclusion traqueal endoluminal fetoscopica (FETO), suelen
representar un reto para paises de América Latina como México, pero al mismo tiempo crea una problematica ética
para la incursidn de este tipo de intervenciones terapéuticas en el tratamiento para la HDC.

Palabras clave: Desarrollo embrionario, Embriogénesis, Hernia diafragmatica congénita, ECMO, FETO.

ABSTRACT

Congenital diaphragmatic hernia (CDH) is a birth defect characterized by the lack of development of the diaphragm,
a muscle that separates the thorax from the abdomen, causing the organs of the abdominal cavity to move upward,
limiting the space in the thoracic cavity and hindering lung growth. The differences in the survival rates of CDH
between the world regions analyzed are markedly significant. In Mexico and Latin America, the average survival rate
is around 30%, an alarming figure that reflects the structural and technological limitations of the health systems, this
in comparison with European countries. This scenario highlights the lack of access to advanced technologies,
specialized medical personnel and standardized protocols, crucial elements for the successful management of this
pathology. Specialized medical procedures such as extracorporeal membrane oxygenation (ECMO) and fetoscopic
endoluminal tracheal occlusion (FETO) often represent a challenge for Latin American countries such as Mexico, but
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at the same time create an ethical problem for the introduction of this type of therapeutic interventions in the
treatment of CDH.

Keywords: Embryonic development, Embryogenesis, Congenital diaphragmatic hernia, ECMO, FETO.

INTRODUCCION

La hernia diafragmatica congénita (HDC) es un defecto del nacimiento caracterizado por la falta de
desarrollo del diafragma, musculo que separa al torax del abdomen, se trata de un tipo de dismorfogénesis
por disrupcidn que ocurre entre la octava y decima semana de gestacidn (Saroj et al., 2016). Este tipo de
dismorfogénesis ocurre durante el desarrollo embrionario de las siguientes estructuras: el septum
transversum, los pliegues pleuroperitoneales, el mesenterio esofagico y los musculos que componen la
pared abdominal; siendo el septum transversum el que mayormente se encuentra comprometido (da
Costa-Santos et al., 2022) (Figura 1A). Esto resulta en el desplazamiento de los 6rganos de la cavidad
abdominal de manera ascendente (Figura 2), lo que provocard menor espacio en la cavidad toracica,
dificultando el crecimiento pulmonar y como consecuencia hipoplasia pulmonar de distintos grados
(dependiendo del tamanio de la herniacidn en el diafragma), ademas, entre las complicaciones posteriores,
hipertension pulmonar (Arteaga Martinez et al., 2020).

1) Septum transversum 1) Hernia Morgagni

2) Membrana pleuroperitoneal
3) Musculo periférico
4) Mesenterio del eséfago 3) Hernia de Bochdalek derecha

2) Hernia de Bochdalek izquierda

Figura 1. A) Estructuras embrionarias afectadas en la HDC. B) Localizacién anatémica de la HDC.
Imagen de autoria propia realizada con Adobe Photoshop versién 22.0.0.

El desarrollo normal del diafragma implica interacciones multicelulares y multi-tisulares complejas, de
hecho, aun se desconoce con exactitud el proceso del desarrollo de esta estructura (Mayer et al., 2011).
La interaccion de las estructuras embrionarias como el septum transversum, los pliegues
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pleuroperitoneales (membranas), los pliegues mesenterio dorsal esofagicos (mesoeséfago) y el musculo
de la pared corporal lateral dan origen al primordio diafragmatico, generado por la expansion del septum
transversum, el cual se fusiona con los pliegues pleuroperitoneales y los pliegues mesenterio esofagicos
dorsales (Arteaga Martinez et al., 2020). Al terminar la interaccion de estas estructuras se culmina la
divisién de la cavidad toracica abdominal normal, no asi en los pacientes con HDC.

Desarrollo normal Anomalias por HDC
A

Pulmon
Baja capacidad hipoplasico
de respuesta
e Corazén
Estomago
Diafragma s+— Colon
Colon
i Intestino
Higado /

Intestino

Figura 2. Desarrollo embrionario normal y desplazamiento de drganos por HDC. Imagen de
autoria propia realizada con Adobe Photoshop version 22.0.0.

El origen de la HDC ocurre durante la organogénesis. Factores como las anomalias cromosdmicas y las
mutaciones génicas contribuyen de manera importante. Las mutaciones identificadas en ciertos genes
relacionados con el desarrollo diafragmatico como PLS3, un gen que codifica para la proteina plastina 3
(también conocida como plastina T) (Petit et al., 2023), el gen LONP1, que codifica para la proteina lon
peptidase 1 mitocondrial y el gen ALYREF que codifica para una proteina de exportacion nuclear (Qiao et
al., 2021), provocan la sintesis andmala de las proteinas ya mencionadas, comprometiéndose el
funcionamiento y el correcto desarrollo diafragmatico (Avila et al., 2016). Por otra parte, los factores
ambientales presentes en el entorno en donde se desenvuelve la mujer gestante pueden afectar, como
ocurre con la presencia de teratdgenos y mutagenos tales como toxinas ambientales, la exposicién a la
radiacion ionizante y el consumo de medicamentos contraindicados durante el embarazo (Arteaga
Martinez et al., 2020).
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Distintas clasificaciones se han propuesto para la HDC, sin embargo, las clasificaciones que hacen alusién
a su localizacidn anatémica y a su tamafio son las mas reportadas Con respecto su localizacién anatomica
se clasifica como HDC Morgagniy la HDC Bochdalek. Mientras que la HDC Morgagni se presenta de manera
paraesternal, el tipo HDC Bochdalek ocurre de manera posterolateral (Garcia et al., 2013) (Figura 1B). La
segunda clasificacion mas citada corresponde al tamafio del defecto, para ello se utilizan cuatro letras, de
laAalaD, endondeA, corresponde a los defectos mas pequefios y D, los defectos de mayor tamafio (Lally
et al., 2013) (Figura 3).

e
O O

Figura 3. Clasificacion de la HDC acorde al tamafio del defecto, en donde A corresponde al
defecto de menor tamafio y D al defecto de mayor tamafio. Imagen de autoria propia realizada
con Adobe Photoshop version 22.0.0.

La HDC de mayor incidencia es la HDC Bochdalek posterolateral izquierda. Lo anterior debido a que
durante el desarrollo embrionario el cierre del diafragma ocurre de derecha a izquierda (Holcomb et al.,
2021). La presencia de herniacidon provoca que la estructura tendinosa del diafragma no termine de
formarse, comprometiéndose también la division de la cavidad abdominal y permitiendo que érganos
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como estédmago, intestino delgado, intestino grueso, bazo, rifién e higado se desplacen hacia la cavidad
tordcica, y a su vez, impidiendo el crecimiento pulmonar por espacio limitado (Figura 2). Se ha reportado
qgue las asas intestinales son las que principalmente, al encontrar un conducto abierto a través del
diafragma, ocupan espacio de la cavidad destinada al desarrollo pulmonar (especificamente el pulmdn
izquierdo) ocasionando una hipoplasia pulmonar y mas tarde hipertension pulmonar, caracteristicas
distintivas de esta afeccién (Arteaga Martinez et al., 2020).

Lamentablemente el Unico tratamiento para la HDC implica intervenciones médicas complejas e invasivas
dentro de la cavidad uterina de la mujer gestante y posteriormente, de ser necesario, en el neonato
afectado. Tales procedimientos médicos incluyen a la oxigenacion por membrana extracorpérea (ECMO)
y la oclusién traqueal endoluminal fetoscépica (FETO), intervenciones complejas que deben llevarse a cabo
por cirujanos fetales altamente capacitados (Ruano et al., 2018).

PREVALENCIA DE LA HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA

A nivel mundial, la HDC tiene una prevalencia anual estimada de 1 a 4 casos por cada 10,000 nacidos vivos,
mientras que en otras fuentes se reporta como un promedio de 2.6 por cada 10,000 nacidos vivos (Marlow
y Thomas, 2013, Politis et al., 2021, Lizano Villareal et al., 2023 y Sobrero, 2023). Este rango podria
atribuirse a las variaciones en los métodos diagndsticos utilizados, los cuales pueden estar sujetos a errores
gue impactan la cuantificacidn precisa de la incidencia de esta patologia. Aunado a lo anterior, la falta de
notificacién de casos ante los sistemas epidemioldgicos representa un factor crucial que influye
directamente en la exactitud de las estadisticas globales reportadas.

En el continente europeo, la prevalencia de la HDC se estima en 1 caso por cada 3,000 nacidos vivos (Politis
et al., 2021, Garcia-Posada et al, 2012) (Tabla 1). Sin embargo, existen diferencias en las tasas de
prevalencia reportadas para la HDC entre los diferentes paises europeos (Teunissen et al., 2024), las cuales
pueden atribuirse a la heterogeneidad de los sistemas de salud, lo que influye tanto en la precisién de los
diagndsticos como en la calidad de los registros epidemioldgicos. Factores como el acceso desigual a
tecnologia avanzada y la implementacidn de protocolos especificos para el manejo prenatal y postnatal
también desempenan un papel crucial en las discrepancias observadas (Sobrero et al., 2023). Estas
variaciones en las tasas de prevalencia reportadas para la HDC, no sélo en el continente europeo, sino
también a nivel mundial, subrayan la importancia de fortalecer los sistemas de salud, unificar criterios de
diagndstico y de registro epidemioldgico, con la intencién de mejorar la comprension y manejo de esta
patologia.

Tabla 1. Prevalencia de la HDC

Region Prevalencia por cada Acceso limitado a tecnologias
geografica 10,000 nacidos vivos | avanzadas como ECMO y FETO Supervivencia
Europa 2.6 No 70-90%
América Latina 2.5 Si 30%
Meéxico 3.3 Si 65%

En las ultimas décadas, Europa ha experimentado un progreso notable en las tasas de supervivencia
postoperatoria de pacientes con HDC. Actualmente, estas se encuentran en un rango entre el 70% y 80%,
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y para algunas instituciones de salud logrando superar el 90% en casos de HDC (Orphanet). Este
incremento en los indices de supervivencia puede explicarse por la implementacion de estrategias
avanzadas en el diagndstico prenatal, la optimizacién de técnicas quirdrgicas minimamente invasivas y la
mejora en los cuidados intensivos neonatales. Ademas, la integracién de equipos multidisciplinarios
especializados ha permitido un abordaje integral de esta condicion, mejorando resultados
significativamente en comparacion con décadas pasadas (Chiu y Ijsselstijn, 2012, Hollinger et al., 2017).
En América Latina, la incidencia de la HDC se asemeja a la reportada en otras regiones del mundo, con
aproximadamente 1 caso por cada 4,000 nacidos vivos (Cruz-Martinez, 2018), lo que implicaria 2.5 casos
por cada 10,000 nacidos vivos (Tabla 1). Aunque la tasa de incidencia es parecida a la global (2.6 casos /
10,000 nacidos vivos a nivel mundial y 2.5 casos / 10,000 nacidos vivos en América Latina) es importante
sefialar que los indices de supervivencia son significativamente menores en América Latina. Se estima que
solo el 30% de los casos logran un desenlace exitoso, lo cual se atribuye en gran medida a la limitada s de
tecnologias avanzadas, como la ECMO y la FETO (Cruz-Martinez, 2018).

Las tasas de supervivencia de pacientes con HDC en América Latina son notablemente significativamente
mas bajas, situdndose alrededor del 30% (Cruz-Martinez et al., 2018, Cruz-Martinez et al., 2019). Esta
cifra refleja marcadas desigualdades en el acceso a tecnologias médicas de ultima generacién y a cuidados
especializados, factores clave en el manejo exitoso de esta patologia (Tabla 1). Esta disparidad pone de
manifiesto la necesidad urgente de fortalecer los sistemas de salud y de invertir en infraestructura médica
en las regiones geograficas con economia en desarrollo, con el objetivo de optimizar los desenlaces clinicos
en los neonatos afectados por HDC.

En México, la incidencia reportada para la HDC es de aproximadamente 1 caso por cada 3,000 recién
nacidos vivos (Estrella Valdez, 2023), lo que equivale a 3.3 casos por cada 10,000 recién nacidos vivos
(Tabla 1). Estos datos reflejan una prevalencia relativamente elevada en nuestro pais en comparacién con
la tasa mundial de 2.6 casos por cada 10,000 nacidos vivos, posiblemente atribuida a factores genéticos y
ambientales especificos de la poblacion, sin dejar atras las variaciones por la falta de acceso a las
tecnologias diagndsticas avanzadas, asi como también de cirugias correctivas especializadas.

Como podemos darnos cuenta, la prevalencia de la HDC presenta variaciones considerables entre cada
region geografica analizada. Estas variaciones se encuentran influenciadas por multiples factores, entre
ellos la disponibilidad y calidad de las tecnologias diagndsticas, el grado de capacitacién especializada del
personal médico y la implementacidon de enfoques interdisciplinarios que permiten un tratamiento mas
integral y personalizado para cada paciente (Politis et al., 2021). Esta heterogeneidad regional subraya la
importancia de fortalecer los sistemas de salud en paises con economia en desarrollo, con el objetivo de
promover la equidad en el acceso a diagndsticos tempranos y tratamientos especializados.

MANEJO QUIRURGICO PARA LA HERNIA DIAFRAGMATICA CONGENITA

En neonatos con HDC, las cirugias minimamente invasivas, como las reparaciones laparoscépicas y
toracoscdpicas, han demostrado beneficios importantes. Entre ellos destacan una menor probabilidad de
infecciones postoperatorias, menos dolor y una recuperacion mas rapida en comparacion con las técnicas
quirargicas tradicionales (da Costa-Santos et al., 2022). Sin embargo, aunque estos avances son
prometedores, presentan ciertos desafios técnicos, especialmente en los neonatos mas pequefios o en
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casos mas complicados, lo que obliga a convertir el procedimiento en una correccidn quirdrgica mediante

ECMO o FETO (Figura 4).

ECMO: oxigenacion por membrana extracorpdrea

La ECMO por sus siglas en inglés, es una técnica quirdrgica correctiva utilizada en pacientes en estado
critico. El equipo utilizado en este procedimiento proporciona apoyo cardiovascular y respiratorio, en
pacientes que sufren insuficiencia respiratoria, con la finalidad de mantener un intercambio de gases
adecuado. El equipo requerido esta constituido por un oxigenador de membrana, un calentador y una
bomba. La sangre venosa del paciente es extraida fuera del cuerpo, en donde se hace circular por el equipo
gue permitira la oxigenacion y el mantenimiento de la temperatura adecuada para el paciente (Kays, 2017)

(Figura 4).

Principales
procedimientos
terapéuticos para
manejo de la HDC
(Soporte
- avanzado) h
« Uso: Neonatos WN
con HDC severa J :
» Objetivo:
Estabilizacidn previa
a cirugia
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prenatal)
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1

Figura 4. Principales aproximaciones terapéuticas para el tratamiento de HDC. Imagen creada

con BioRender.com

La ECMO se lleva a cabo de dos formas, venoarterial (VA) y venovenosa (VV). La ECMO VA es derivada del
corazon y pulmones, los médicos especialistas deben apoyarse en dos vasos sanguineos principales de
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gran calibre, utilizando la canulacién de una arteria y una vena, cominmente la arteria cardtida y la vena
yugular interna, de otra region siendo la femoral (arteria y vena femoral) y otra técnica conocida como
esternotomia (utilizando la aorta y el atrio derecho). La ECMO VV proporciona oxigenacién y la eliminacion
de didxido de carbono, pero con esta técnica se necesita gasto cardiaco del paciente para mantener la
oxigenacion sistémica. La canulacion en la ECMO VV se puede realizar a través de una sola canula la cual
se coloca sobre la vena yugular interna, teniendo dos luces para poder permitir el drenado y retorno
venoso a través de la misma canula, o canulas separadas para el retorno y drenado sanguineo (Jone et al.,
2022).

Cuando se trata de neonatos con HDC severa que desarrollan fallas respiratorias, la ECMO se utiliza como
un soporte vital temporal (Figura 4). Este procedimiento estabiliza al neonato y brinda un margen de
tiempo para determinar el momento ideal para realizar una cirugia correctiva.

FETO: oclusion traqueal endoluminal fetoscépica

La FETO es una intervencién prenatal innovadora que ha demostrado incrementar las tasas de
supervivencia en neonatos con HDC entre un 35% y 40% (Estrella Valdez, 2023). Este procedimiento
consiste en la colocacion de un baldn oclusor en la traquea fetal para promover el desarrollo pulmonar,
siendo especialmente eficaz en casos graves (Figura 4). Sin embargo, la aplicacion de FETO requiere un
equipo multidisciplinario altamente capacitado y tecnologia avanzada, lo que limita su disponibilidad a
centros especializados en paises primermundistas. Este procedimiento funciona al bloquear la salida de
fluido traqueobronquial, lo que estimula el crecimiento acelerado de los pulmones a través de factores
mecanicos y de crecimiento. El baldn (pequefio globo inflable) utilizado en esta técnica se coloca entre las
semanas 24 y 32 de gestacion y se retira alrededor de las semanas 34 o 35 mediante fetoscopia, puncion
guiada por ultrasonido (Bindi et al., 2024).

Laparoscopia

La laparoscopia es un tipo de cirugia minimamente invasiva en la que el cirujano realiza una pequefia
incisidn para colocar los instrumentos quirurgicos utilizados durante la exploracién y realizar la cirugia. Se
coloca una cdmara para observar y explorar la cavidad en la que se realizara la reparacion de la HDC. En el
caso de la HDC, la laparoscopia es de utilidad en la vida posnatal para tratar la cavidad abdominal y toracica
(Bindi et al., 2024). Se trata de una modalidad quirurgica segura y efectiva en manos experimentadas
(Figura 4). Las ventajas de la laparoscopia implican menor trauma quirudrgico, mejor visualizacion de las
estructuras anatdmicas, recuperacion temprana y menor estancia hospitalaria comparada con una otros
procedimientos quirurgicos (Saroj et al., 2016).

Cirugias correctivas

Respecto a las reparaciones quirdrgicas postnatales, los enfoques mas comunes incluyen el parche
sintético de tejido blando (biomaterial sintético) o el parche bioldgico (colageno), utilizados en pacientes
con defectos extensos que no pueden cerrar de manera primaria, a lo que se le conoce como reparacion
reforzada o cierre prostético (Corrales-Gonzalez y Ceciliano-Romero, 2020). La desventaja de estos
parches es que existe el riesgo de que la hernia reaparezca con el tiempo. Por otro lado, los colgajos
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musculares también son utilizados cuando los defectos son extensos, cuando el diafragma se encuentra
debilitado o ausente. Tal aproximacién quirlirgica permite un crecimiento adaptativo y evita el uso de
materiales sintéticos (Bindi et al., 2024, Puligandla et al., 2023).

FACTORES QUE AFECTAN LA SUPERVIVENCIA DE LOS PACIENTES

Diversos factores influyen en la supervivencia de pacientes con HDC, entre ellos, diagndsticos tardios o
inexactos, asi como deficiencias en el seguimiento prenatal, especialmente en mujeres gestantes que
carecen de acceso a una atencion ginecoldgica adecuada, una problematica frecuente en América Latina
(Houghton et al., 2022).

En 2017, se reportd un hito importante: el primer caso exitoso de manejo de HDC mediante ECMO en la
ciudad de Monterrey, México (Estrella Valdez, 2023). A pesar de los avances, el acceso a ECMO sigue
siendo restringido en muchas partes del mundo, incluidas regiones de América Latina, donde la falta de
disponibilidad impide atender un nimero mayor de casos. Por otro lado, la aplicacion de FETO requiere
un equipo multidisciplinario altamente capacitado y tecnologia avanzada, lo que limita su disponibilidad a
centros especializados en regiones con economia en desarrollo. Estas barreras subrayan la importancia de
invertir en formacion profesional y equipamiento médico para extender los beneficios de esta terapia a
todas las poblaciones que lo necesiten. En este sentido, el escenario resalta la necesidad de universalizar
el acceso a las tecnologias mencionadas, para garantizar que la poblacién tenga la posibilidad de acceder
a terapias avanzadas que puedan salvaguardar la vida de sus descendientes afectados.

BIOETICA

Es importante recordar que, en medicina, los profesionales de esta area basan sus acciones en
conocimiento cientifico, licitud y legitimidad, es ahi donde se recurre a la ética, concretamente a la bioética
para establecer parametros que dirijan la toma de decisiones en un ambiente de libertad y autonomia,
pues estas tendran un impacto directo en la integridad de un individuo (Moreno Sanchez et al., 2019).
En el caso de México, el uso de abordajes laparoscépicos en distintos procedimientos quirurgicos ha
mostrado una curva de aprendizaje, ya que la laparoscopia ha tenido una extension nacional y se utiliza
en el tratamiento de diferentes indicaciones y diagndsticos, pero, es importante sefalar que existe poca
diversificacion en patologias y procedimientos, una probable explicacidn se debe a multiples factores: falta
de experiencia en los diferentes procedimientos, escasez de equipo y procedimientos menos frecuentes
(Chavez-Saavedra et al., 2015). Esto crea una problematica ética para la incursion de este tipo de
intervenciones en el tratamiento de la HDC y por el mismo camino la incursion de la ECMO en paises
subdesarrollados o en vias de desarrollo.

Obstaculos presentes en cirugias especializadas como la ECMO y FETO, es la inexperiencia del cirujano, la
falta o ausencia de material requerido para este tipo de intervenciones y, como buen tratamiento de etapa
experimental, la falta de estandarizacion de protocolos y procedimientos, es ahi en donde se genera un
campo sobre riesgo-beneficio que permita alejarlo de una categoria de “procedimientos quirurgicos
innecesarios, como lo establece el Comité de Estudios de Servicios Quirurgicos de los Estados Unidos de
Norteamérica (SOSSUS) destacando en el punto 2 a aquellas cirugias con indicacién quirurgica
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cuestionable y en el punto 5, que establece procedimientos obsoletos, desacreditados o anticuados”
(Garcia-Posada et al., 2012).

Otro punto importante en la toma de decisiones para la intervencion es que actualmente el diagnostico
de una HDC es mas factible y que ha aumentado gracias a un buen manejo prenatal, transformandolo de
una urgencia neonatal a un diagndstico manejable desde la etapa perinatal o fetal (Lazar et al., 2011,
Benachi et al., 2014). El deber de los médicos debe comenzar a establecer protocolos y soluciones con
una prediccién de resultados positivos y en donde tenga cabida la innovacion de tratamientos (Moreno
Sanchez et al., 2019, Jiménez, 2022).

CONCLUSION

La deteccion temprana de la HDC permite planificar el manejo prenatal y neonatal, lo que resulta en un
aumento significativo de las tasas de supervivencia. La creacion de centros especializados en terapia fetal
equipados con tecnologias avanzadas, como ECMO y FETO, es fundamental. Ademas, es imprescindible
fomentar la formacion continua de personal médico en cirugia fetal y cuidados neonatales criticos,
siguiendo modelos exitosos que han demostrado una mejora considerable en los resultados, al centralizar
la atencién en unidades de alta especializacion. El establecimiento de subsidios gubernamentales para
cubrir el traslado y tratamiento de mujeres gestantes con diagndstico de HDC a centros especializados es
una estrategia clave. Asimismo, la colaboracion con organizaciones internacionales de salud puede
fortalecer la infraestructura y la capacitacién médica, reduciendo las disparidades en el acceso a servicios
de alta calidad. Fomentar la participacién en ensayos clinicos internacionales permitird desarrollar
protocolos adaptados a las necesidades de la regidn geografica en cuestidn, contribuyendo a mejorar los
resultados clinicos y cerrar brechas en el manejo de la HDC.
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