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Resumen.

Introduccion: El sindrome de megavejiga — microcolon - hipoperistaltismo intestinal (MMIHS) o sindrome de
Berdon es una grave enfermedad congénita autosdmica recesiva que se caracteriza por obstruccion intestinal
funcional, distension vesical o retencion urinaria e hipoperistaltismo intestinal desde el nacimiento ademas de
otras alteraciones. Presenta una incidencia muy baja y la esperanza de vida apenas supera el afio de vida con
una pésima calidad y fallecen generalmente por procesos sépticos. Para su diagnostico el Radidlogo juega un
papel fundamental, ya que las pruebas radioldgicas son en su mayor parte patognomonicas. En el manejo de
estos pacientes es fundamental el soporte nutricional que en muchas ocasiones se basa en nutricién parenteral
durante largos periodos de tiempo. A pesar de la mejoria en la asistencia a estos pacientes, este sindrome sigue
presentando una elevada morbilidad y mortalidad siendo el trasplante intestinal una alternativa terapéutica.
Objetivo: Describir un caso clinico de Sindrome de Berdon o sindrome de megavejiga microcolon
hipoperistaltismo intestinal presentado en Ecuador.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo, presentacion de caso clinico.

Resultados: Se presenta a continuacion el caso de un paciente femenino que desde el nacimiento presento
mala tolerancia oral, distension abdominal y bajo gasto urinario; radioldgica y clinicamente fue diagnosticada
de Sindrome de Berdon, recibio nutricion parenteral intrahospitalaria sin buena ganancia ponderal, con mala
calidad de vida y que fallece a los 2 meses por sepsis.

Conclusiones: El sindrome de Berdon es una enfermedad rara de baja incidencia que presenta alta morbilidad
y mortalidad a pesar de los avances en su manejo.

Palabras clave: Obstruccion intestinal, nutricion parenteral, peristaltismo, vejiga urinaria.

Abstract.

Introduction: Megacystis microcolon intestinal hypoperistalsis syndrome (MMIHS) or Berdon syndrome is a
severe autosomal recessive congenital disorder characterized by functional bowel obstruction, bladder disten-
sion or urinary retention and intestinal hypoperistalsis from birth in addition to other alterations. It has a very
low incidence and life expectancy barely exceeds a year with a poor quality and usually dying due to septic
processes. For his diagnosis the Radiologist plays a fundamental role, since the radiological tests are mostly
pathognomonic. In the management of these patients, nutritional support is fundamental, which is often based
on parenteral nutrition for long periods of time. In spite of the improvement in the assistance to these patients,
this syndrome continues presenting a high morbidity and mortality being the intestinal transplant a therapeutic
alternative.

Objective: To describe a clinical case of Berdon syndrome or Megacystis microcolon intestinal hypoperistal-
sis syndrome, presented in Ecuador

Material and methods: Retrospective descriptive study, clinical case presentation.
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Results: The following is a clinical case of a female patient who presented poor oral tolerance, bloating, and
low urinary output from birth; radiological and clinically she was diagnosed with Syndrome and Berdon, she
received intrahospital parenteral nutrition without good weight gain, poor quality of life and she dies at two
months due to sepsis.

Conclusions: Berdon syndrome is a rare disease with low incidence that presents high morbidity and mortality

despite the advances in its management.

Keywords: Intestinal obstruction, parenteral nutrition, peristalsis, Urinary Bladder.
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Introduccion.

El sindrome de megavejiga microcolon hipoperis-
taltismo intestinal (MMIHS) o sindrome de Ber-
don llamado asi en nombre del descriptor en 1976,
es un sindrome grave de transmision genética con
un patrén de herencia autosomico recesivo, el
locus génico es 1524, se conocia que existen tres
genes implicados en la patogénesis de MMIHS
que son: ACTG2, MYH11 y LMOD1,; sin embar-
go, se encontrd que existe una afectacion en la
expresion normal del gen MILK (quinasa de ca-
dena ligera de miosina). (1,2)

Esta enfermedad tiene un promedio de vida menor
a 12 meses. La insuficiencia renal, procesos sépti-
cos y las complicaciones de la necesidad de nutri-
cién parenteral son las principales causas de muer-
te en estos pacientes. (1)

Se presenta con mayor frecuencia en el sexo fe-
menino y con una clinica méas severa en el sexo
masculino, su etiologia se ha establecido gracias a
estudios moleculares que atribuyen a una altera-
cién de MILK que codifica una quinasa importan-
te requerida para la activacion de la miosina y la
posterior interaccién con los filamentos de actina,
es probable que, en su ausencia, se vea afectada la
contraccion de las células del musculo liso cau-
sando miopatia visceral de la musculatura lisa en
el feto causando un déficit proteico y aumento del
colageno causando alteraciones en 6rganos ricos
en musculatura lisa como vejiga, colon e intesti-
nos. En el afio 2018 se realiz6 una publicacion que
identificaron una delecion del gen MYL9 (regula-
dor de miosina cadena ligera 9) que codifica una
miosina reguladora y la fosforilacion de esta pro-
teina es un paso crucial en el proceso de contrac-
cion de las células del masculo liso. (1-3)

Generalmente se puede detectar ecograficamente
antes del nacimiento principalmente la presenta-
cion de megavejiga pero su manifestacién es in-
mediata en el periodo neonatal, con una vejiga
distendida, retencién urinaria o bajo gasto urina-
rio, la disminucion o ausencia de peristaltismo
intestinal y microcolon (4). El sindrome de Ber-
don se asocia también a hidronefrosis y mal rota-
cién intestinal entre otras alteraciones. La obstruc-
cién intestinal es la entidad clinica que genera
mayor compromiso clinico ya que imposibilita la
alimentaciéon por via oral, provoca distension
abdominal y vomitos biliosos persistentes que
muchas veces es la clinica inicial por la que se
puede sospechar en este sindrome (4).

Para su diagnostico es fundamental la ayuda ra-
diolégica, durante la gestacion se puede observar
megavejiga, hidronefrosis renal bilateral y en
evoluciones seguidas se observa que no hay va-
ciamiento vesical fetal. Posterior al nacimiento se
pueden utilizar otros medios ademas de la ecogra-
fia, como la radiografia de abdomen que permite
observar la dilatacion de las asas intestinales, el
enema opaco que permite observar microcolon y
malrotacion intestinal con nula progresion del
contraste (1).

El tratamiento generalmente es paliativo y de
soporte con nutricion parenteral total (NPT), las
drogas procinéticas no tienen efecto y la manipu-
lacion quirlrgica intestinal tampoco se ha obser-
vado que tiene éxito, generalmente los pacientes
fallecen por complicaciones postoperatorias, se-
cundarias a nutricion parenteral, sepsis e insufi-
ciencia renal (5).
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Objetivo

Describir un caso clinico de Sindrome de Berdon
o sindrome de megavejiga microcolon hipoperis-
taltismo intestinal presentado en Ecuador.

Material y métodos

Estudio descriptivo retrospectivo, presentacion de
caso clinico.

Resultados

Paciente recién nacido a término femenino, pro-
ducto de tercera gesta, hija de madre de 28 afios
de edad con 3 controles prenatales y 2 ecografias
durante el periodo de gestacién en la que la Ultima
se observo hidronefrosis y megavejiga, nace por
parto céfalo vaginal domiciliario complicado con
retencion de placenta.

Motivo de consulta: transferido desde otra casa de
salud por presentar mala tolerancia oral y bajo
gasto urinario.

Enfermedad actual: paciente recién nacido feme-
nino a término con un peso actual de 1900 gra-
mos, talla: 45 centimetros, perimetro cefalico: 31
centimetros, perimetro toracico: 28,5 centimetros,
perimetro abdominal: 31,3 centimetros, transferi-
do desde otra casa de salud al Hospital Pediatrico
Baca Ortiz por presentar mala tolerancia oral,
distensién abdominal y bajo gasto urinario se
coloca sonda vesical y como complicacion presen-
ta hematuria. A la exploracién fisica se observa
diéstasis de musculos rectos, distension abdomi-
nal, ruidos hidroaéreos disminuidos. Se realiza
ultrasonido abdominal con diagnoéstico de uretero-
nefrosis, mega vejiga e hipoplasia de musculos
rectos (Figura 1-5).

Figura 1. Ultrasonido, distensién vesical con
paredes engrosadas

CHILA MARTINEZ, RN
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Fuente: Datos tomados de la historia clinica.

Figura 2. Ultrasonido, distension vesical

Fuente: Datos tomados de la historia clinica.

Figura 3. Ultrasonido renal, hidronefrosis

CHILA MARTINEZ, RN HOSPITAL ISIDRO AYORA

Fuente: Datos tomados de la historia clinica.
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Figura 4. Ultrasonido renal mas doppler, hidrone- Figura 6. Transito intestinal, medio de contraste
frosis solo llega al duodeno (Microcolon)
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Fuente: Datos tomados de la historia clinica. Fuente: Datos tomados de la historia clinica
Figura 7. Transito intestinal, gran distension

Figura 5. Ultrasonido rena, hidronefrosis mas o
géstrica

dilatacion ureteral

Fuente: Datos tomados de la historia clinica.

Ya que la paciente presentaba mala tolerancia oral
se realizd exdmenes de imagen abdominal como

Transito intestinal, observandose malrotacion Fuente: Datos tomados de la historia clinica.
intestinal, microcolon y aperistalsis. (Figura 6 y _ )
7. Para corroborar el microcolon se realizé Colon

por enema (Figura 8 y 9).
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Figura 8. Colon por enema: microcolon

Fuente: Datos tomados de la historia clinica.

Figura 9. Colon por enema: microcolon

Fuente: Datos tomados de la historia clinica.

En la analitica bioquimica se observd déficit en
sistemas de coagulacion. Desde su ingreso presen-
ta mala tolerancia oral, distensién abdominal,
diastasis de rectos y ruidos hidroaéreos ausentes
por lo que se pensd en un cuadro obstructivo rea-
lizando laparotomia exploratoria mas apendiceto-
mia invaginada, encontrando mal rotacion intesti-
nal, defectos del mesenterio, megavejiga, perma-
neciendo en iguales condiciones generales. Por los
hallazgos descritos se planted6 como posibles
diagnosticos: valvas uretra posterior, sindrome de
Prune Belly.

Controles radioldgicos posteriores reportan inade-
cuado patrén gaseoso, débitos importantes por
sonda orogastrica con contenido bilioso, por lo
gue es reintervenida quirdrgicamente encontran-
dose adherencias ademas de haber sido realizada
una vesicostomia. Posteriormente se observo en
radiografias abdominales ausencia de patron ga-
seoso, confirmandose con las imagenes de Transi-
to intestinal (Figura 6 y 7) que el vaciamiento del
contraste hacia el bulbo y duodeno era de manera
lenta, la mayor parte del contraste permanece en el
estdmago causando gran distension gastrica con lo
gue se constata aperistalsis generalizada e hipo-
plasia de la pared abdominal anterior.

Por hallazgos descritos se sugiere considerar co-
mo posibilidad Sindrome de Berdon, caracteriza-
do por mega vejiga, hidronefrosis, hipofuncion
intestinal, aperistalsis, hipoplasia de pared abdo-
minal anterior y microcolon

Ante su diagnéstico el servicio de Urologia debido
a globo vesical por megavejiga realizan vesicos-
tomia, alta y control por consulta externa; el ser-
vicio de Nefrologia por el diagnéstico de hidrone-
frosis bilateral sugiere evitar nefrotéxicos, reajus-
tar dosis acorde a filtrado glomerular; el servicio
de Cirugia por sus antecedentes de obstrucciones
intestinales a repeticion con presencia de adheren-
cias deciden confeccién de ileostomia; el servicio
de Gastroenterolgia por presencia de sangrado
digestivo alto realizan endoscopia digestiva alta,
transfusion con hemoderivados en varias ocasio-
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nes, logrando recuperar del shock hipovolémico
debido a sangrado digestivo alto. Paciente necesi-
t6 soporte ventilatorio invasivo con destete pro-
gresivo hasta tolerar aire ambiente. Nutricion
parenteral debido a intolerancia de la via enteral,
conjuntamente con confeccion de ileostomia.
Cobertura antibidtica por sepsis nosocomial basa-
do en ampicilina sulbactam como primer esque-
ma, ceftazidima y fluconazol como segundo es-
quema, oxacilina y amikacina como tercer esque-
ma, piperacilina tazobactam y fluconazol como
cuarto esquema. Durante toda su hospitalizacion
paciente no ha tolerado alimentacion enteral, pre-
sentd continuamente vomitos, distension abdomi-
nal y mala ganancia ponderal, finalmente la pa-
ciente fallece por sepsis a los 2 meses de hospita-
lizacion.

Discusién

La etiologia de este sindrome sigue siendo desco-
nocida, pero se conoce que es herencia genética
con patrén autosémico recesivo, dado que se han
comunicado casos en hermanos gemelos y fre-
cuente consanguineidad en las familias de los
individuos afectados. Parece existir un predominio
en el sexo femenino (4:1) coincidiendo con el
caso presentado, aunque se ha observado que el
sexo masculino presenta clinica méas grave (4).

Se ha encontrado variantes homocigéticas en
ACTG2 (Actina gamma 2 del musculo liso entéri-
co), MYH11(cadena pesada de miosina (MHC)
11), asi como en LMODZ1(leiomodin 1) y MYLK
(MLC quinasa) se encontraron en algunos pacien-
tes con este sindrome presentan patrén de herencia
autosémica recesiva por lo que seria importante
realizar pruebas genéticas a los padres de la pa-
ciente del presente caso para planificar en caso de
un futuro embarazo (2). Debido a que MYLK
codifica una quinasa importante requerida para la
activacion de la miosina y la posterior interaccion
con los filamentos de actina, es probable que en su
ausencia, la contraccién de las células del mdsculo
liso se vea afectada (2).

En la mayoria de los casos publicados para el
diagndstico se utiliza la ecografia prenatal que
muestra generalmente una masa hipoecogénica
intrapélvica, que puede deberse a la distension
vesical, hidronefrosis, sin embargo al igual que en
el caso presentado se puede esclarecer el diagnos-
tico con otros métodos de imagen en el periodo
neonatal (4).

Resulta dificil realizar el diagnéstico prenatal con
seguridad ya que puede confundirse con varias
patologias pues existen varias enfermedades entre
sus diagndsticos diferenciales como la obstruccion
intestinal mecanica congénita o adquirida, enfer-
medad de Hirschsprung, reacciones farmacolégi-
cas, alteraciones endocrinas, sepsis, etc. (1,4) La
disfuncién vesical que se manifiesta como mega-
vejiga hallada en etapa fetal puede considerarse
como una patologia sola como tal aunque a dife-
rencia del sindrome de Berdon, la Megavejiga
tiene una mayor prevalencia en hombres que en
mujeres con una relacion 8:1 y se puede hallar
desde el primer trimestre, asi pues se refiere que
durante la gestacion de la paciente del presente
caso indican haber observado hidronefrosis mas
megavejiga por lo que desde entonces se pudo
pensar que la paciente pudiera tener megavejiga
fetal y se debié tomar muy en cuenta que al naci-
miento se pueden encontrar el resto de patologias
caracteristicas del sindrome de Berdon (6,7).

Los pacientes con sindrome de Berdon tienen una
expectativa de vida menor de un afio y general-
mente fallecen por complicaciones renales o sépti-
cas como en este caso y aunque hay estudios que
hablan de realizar trasplante col6nico en un caso
se observo que también terminé falleciendo por
complicaciones sépticas posteriores al trasplante
(8).

También es importante recalcar que debido a la
presencia de microcolon los pacientes con sin-
drome de Berdon presentan signos de obstruccién
intestinal por lo que pueden ser orientados hacia
un diagnoéstico de obstruccién intestinal y sean
sometidos a laparotomias que ayudan a confirmar
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la malrotacion intestinal, microcolon y megaveji-
ga como en el caso presentado (9).

El manejo de estos pacientes generalmente termi-
na siendo paliativo y nutricional y aunque el obje-
tivo de la nutricién parenteral sea suministrar las
demandas de energia necesarias para permitir el
crecimiento y desarrollo del paciente, se ha visto
en los pacientes con sindrome de Berdon este
objetivo no se cumple y generalmente fallecen por
las complicaciones antes mencionadas (1,10).
Finalmente cabe recalcar que éste es el primer
caso publicado en Ecuador, pues esta es una en-
fermedad rara, desde 1975 hasta el 2011 se han
publicado un total de 227 casos, sin embargo es
importante analizar que muchos casos pueden
haber sido diagnosticados clinicamente pero sin
publicar cientificamente lo cual dificulta saber la
incidencia de este raro sindrome tanto en Ecuador
como a nivel mundial (1).

Conclusiones

El sindrome de Berdon es una enfermedad rara de
baja incidencia que presenta alta morbilidad y
mortalidad a pesar de los avances en su manejo.
Es importante la difusién del conocimiento de este
sindrome para evitar tratamientos innecesarios
como laparotomias que no causan utilidad en el
manejo de esta patologia.
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