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Manifestaciones gastrointestinales en el SCdL

Por Kathleen M. Loomes, M.D., Profesora Asociada de Pediatria, Facultad de Medicina Perelman de la
Universidad de Pennsylvania, Division de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion, Hospital Infantil de
Filadelfia

Las manifestaciones gastrointestinales son muy comunes en el Sindrome de Cornelia de Lange (SCdL), e
incluyen anormalidades anatémicas del sistema gastrointestinal, reflujo gastroesofagico, estrefiimiento y
dificultades para ingerir alimentos, ademds de otros diagndsticos. A la mayoria de los nifios con SCdL se
les hacen estudios para diagnéstico del sistema gastrointestinal y cada diagnéstico tiene indicaciones
especificas.

Frecuentemente la primera prueba para diagndstico que se efectda es un estudio del sistema
gastrointestinal superior, en la que se administra bario por via oral, o directamente en el estomago, y
luego se toman radiografias para definir la anatomia de la parte superior del sistema gastrointestinal. El
propdsito principal del estudio gastrointestinal superior es evaluar si hay anormalidades anatomicas del
sistema gastrointestinal, especialmente malrotacién intestinal. Esta es una anormalidad que se origina antes
del nacimiento, cuando los intestinos no se dan vuelta normalmente durante el desarrollo prenatal. El
estudio gastrointestinal superior revelard posiciones anormales del intestino delgado en el vientre que
aumenten el riesgo de retorcimiento y oclusién intestinal, o la condicién letal conocida como vélvulo
intestinal. Si ocurre esta condicidn, los sintomas usuales suelen ser dolor abdominal agudo, distensién y
vomito de materia biliosa (verde).

La malrotacién relativamente es poco frecuente en el SCdL, pero segtlin nuestra experiencia, es mas comun
en el SCAL que en la poblacién general, por lo tanto recomendamos que a los nifios con SCAL se les haga
un estudio gastrointestinal superior para confirmar que su anatomia sea normal. Otras anormalidades
anatémicas que podrian verse en el estudio gastrointestinal superior y que rara vez se han reportado en
SCdL son la atresia (obstruccién) del duodeno o del yeyuno. Frecuentemente en un estudio gastrointestinal
superior se puede visualizar un episodio de reflujo gastroesofdgico, pero como el estudio se efectiia en un
momento especifico, ésta no es la mejor manera de saber la frecuencia o severidad del reflujo
gastroesofagico.

El reflujo gastroesofdgico afecta a muchos nifios con SCAL y algunas veces puede ser severo. El término
reflujo gastroesofdgico simplemente se refiere a que el contenido del estémago sube al es6fago, y esta
condicién es muy comun en los recién nacidos. Sin embargo, el reflujo gastroesofagico es patolégico
cuando produce irritabilidad severa, rechazo de alimentacién, o deficiencia de peso por vémito excesivo o
complicaciones respiratorias al aspirar el contenido del estémago. Los nifios con SCdL pueden presentar
manifestaciones tipicas de reflujo gastroesofdgico, tales como escupir, vomitar por boca y nariz, llorar
durante las comidas, o arquear la espalda. También pueden presentar manifestaciones atipicas de reflujo,
tales como hiperactividad o problemas de comportamiento.

Muchas veces suele diagnosticarse el reflujo gastroesofdgico clinicamente, y asignarse tratamiento como
tal, en base a la historia médica o examen fisico. Sin embargo, es posible que sean necesarios mds anlisis,
dependiendo de presentaciones clinicas y respuestas a terapia. Por ejemplo, en el caso de un nifio con
irritabilidad y dificultades de alimentacién, pero sin presentar vémitos, no habria sintomas claros de reflujo.
En dado caso, seria ttil hacer un estudio de pH por sonda (o estudio de pH + impedancia). Para esta
prueba, se introduce una sonda por la nariz hacia el es6fago. Los sensores de la sonda miden el reflujo
(4cidos y no-4cidos en casos de pH + impedancia) durante 24 horas. Este estudio muestra durante cudnto
tiempo el nifio tiene reflujo y establece la correlacién entre sus sintomas y sus episodios de reflujo.

Si son prominentes los sintomas respiratorios, una escintigrafia gastroesofagica podria ser util. Este
estudio consiste en administrar leche o férmula etiquetada por la boca, o directamente en el estdémago, y
luego se toma una radiografia. La exploracién suele permitir la visualizacién de los episodios de reflujo,
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determinar si el estdémago evactia normalmente y visualizar si la leche etiquetada llega hasta los pulmones,
indicando aspiracién.

La aspiracién de alimentos orales es bastante comun en recién nacidos con SCdAL, y también puede
diagnosticarse por medio de prueba oral de bario modificada, en la que el nifio ingiere alimentos y
bebidas de diversos grosores y texturas, y se toman radiografias detalladas para analizar las fases del
proceso de tragar. En los casos de nifios con reflujo moderado o severo, o en los que no respondan a la
terapia médica esperada, podria ser indicado efectuar una endoscopia superior. En este estudio, que se
hace bajo anestesia, se inserta un pequefio endoscopio en el eséfago, el estdémago y la parte superior del
intestino delgado, para luego tomar imdgenes y obtener muestras para biopsias. Las biopsias del es6fago
suelen revelar variaciones inflamatorias asosiadas con reflujo gastroesofdgico.

En algunos pacientes con SCAL hemos encontrado altos recuentos de células eosinofilicas en el es6fago,
que representan un diagndstico de esofagitis eosinofilica. Esta condicion suele requerir pruebas de alergias
a alimentos y tratamientos con cambios de dieta. La esofagitis eosinofilica se ha hecho mds comun en la
poblacion general, por lo tanto no es claro que esté asociada especificamente con el SCdAL. Las condiciones
mds severas encontradas con endoscopia superior incluyen eséfago de Barrett, que es una condicién pre-
malligna del eséfago, o adenocarcinoma (cdncer del eséfago). Conociendo mejor el reflujo gastroesofdgico
en el SCdL, tenemos la esperanza de lograr que la mayoria de estos pacientes reciban tratamiento agresivo
temprano y asf eviten estas complicaciones mds tarde.
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