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Complejo de Gollop-Wolfgang y extrofia cloacal,

una rara asociacion

Gollop-Wolfgang complex and cloacal exstrophy, a strange association
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Mancilla®, Dr. Javier Lépez Moncayo®, Dra. Marilii Jurado Flores* y Dr. Xavier Landivar Varas®

RESUMEN

La extrofia cloacal y el complejo de Gollop-Wolfgang son pa-
tologias muy raras y su asociacién ha sido comunicada en un
solo paciente. Presentamos el caso de un neonato, de sexo in-
determinado, con anormalidades de miembros inferiores y
defecto en la pared abdominopélvica anterior. No se obser-
van genitales, presenta ectrodactilia en miembros inferiores,
onfalocele, lipomeningocele y ano imperforado. Se realiza ci-
rugfa diagndstica y terapéutica que revela extrofia vesical, fis-
tula cecal, ttero doble, agenesia de vagina, agenesia de uretra,
uréteres mal implantados, estenosis de uréter izquierdo, clito-
ris bifido y uraco persistente. La ecografia abdominal mostré
rifién derecho ect6pico en fosa iliaca derecha. Radiografias de
los miembros inferiores mostraron bifurcacién del fémur iz-
quierdo y ausencia de tibia en ambos miembros. Debido a los
hallazgos se llega al diagnéstico de extrofia cloacal y complejo
de Gollop-Wolfgang. La paciente presento sepsis, insuficien-
cia hepética, acidosis metabdlica e hiponatremia; falleci6 a las
siete semanas de edad.
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SUMMARY

Cloacal exstrophy and Gollop-Wolfgang complex are very
rare pathologies and their association has been reported in
only one patient. We present a case of a newborn of indeter-
minate sex with anomalies of the lower limbs, and an anterior
abdominal wall defect. External genitalia were not observed,
ectrodactyly of lower limbs, omphalocele, lipomeningocele
and imperforate anus were detected. During the diagnostic
and therapeutic surgery other anomalies were found, such
as vesical exstrophy, cecal fistula, uterine duplication, vagi-
nal agenesis, urethral agenesis, ectopic ureters, stenosis of the
left ureter, biphid clitoris and patent urachus. The abdominal
ecography showed ectopic right lower quadrant localization
of right kidney. Radiographic images of lower limbs showed
bifurcation of left femur and absent tibia in both limbs. Due
to the findings a diagnosis of cloacal exstrophy and Gollop-
Wolfgang complex was made. The patient developed sepsis,
liver failure, metabolic acidosis and hyponatremia, she died
at seven weeks of age.
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INTRODUCCION

La extrofia cloacal y el complejo de Gollop-
Wolfgang son patologias muy raras y su aso-
ciacién aun mds. Una bisqueda sistemadtica en
PubMed de casos sobre esta asociacién mostré
s6lo uno,' lo que hace este caso muy interesante.

CASO CLINICO

Neonato de sexo indeterminado llevado al
hospital por alteraciones de los miembros infe-
riores y pared abdominopélvica. Los datos ad-
ministrados por la familia sobre la evolucién del
embarazo, controles prenatales y parto son con-
tradictorios.

El abdomen presenta un defecto infraumbi-
lical con eventracién de colon y recto. A nivel
lumbar se observa una masa compatible con li-
pomeningocele. No se observan genitales y el
ano se encuentra imperforado. Las extremidades
superiores son simétricas, con pliegue tinico pal-
mar. Las extremidades inferiores son asimétricas
y dismorficas; el muslo derecho con una longitud
de 8,5 centimetros a partir de cuyo tercio medio se
observa un segmento de 6,5 centimetros que ter-
mina en pie con ectrodactilia; el muslo izquierdo
con una longitud de 8,5 centimetros, en cuyo seg-
mento distal se observa protuberancia de 2 cen-
timetros y a nivel del tercio medio se observa un
pie con ectrodactilia (Figura 1).

FiGura 1. Malformaciones en miembros inferiores
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La radiografia del miembro inferior derecho
muestra un fémur y agenesia de tibia. El miembro
inferior izquierdo mostré bifurcacién del fémur y
agenesia tibial (Figura 2).

Se le realiz6 una cirugfa reconstructiva. Los
hallazgos incluyeron alteraciones del aparato uro-
genital, como ectopia renal derecha en fosa iliaca,
extrofia vesical, agenesia de uretra, estenosis de
uréter izquierdo con dilatacién proximal y uraco
persistente. Se encontraron alteraciones del apa-
rato reproductor, como clitoris bifido, agenesia
de vagina y utero doble, cuyo segmento derecho
se continuaba con el cérvix y al izquierdo desem-
bocaba el uréter izquierdo, cada uno presentaba
trompa y ovario. Se hallaron alteraciones del apa-
rato gastrointestinal, como ano imperforado y fis-
tula cecal (Figura 3).

Durante su estadia hospitalaria desarrolla sep-
sis, insuficiencia hepadtica, acidosis metabdlica e
hiponatremia; fallece a las siete semanas de edad.

DISCUSION

Realizamos un diagndstico diferencial de pa-
tologfas que afecten tanto la pared abdominal an-
terior, el desarrollo de los miembros inferiores y
los 6rganos abdominopélvicos. Los hallazgos en
la paciente sugieren extrofia cloacal, pero las alte-

FiGURA 2. Radiografias de miembros inferiores
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raciones de los miembros inferiores no eran com-
patibles con la extrofia, sino con el complejo de
Gollop-Wolfgang.

Extrofia cloacal

La extrofia cloacal, definida como la falla del
cierre del pliegue caudal, es la forma clinica més
extrema y rara del complejo extrofia-epispadias,
que incluye epispadias y las extrofias vesical y
cloacal.>® La extrofia cloacal comprende un espec-
tro de anormalidades, pero se caracteriza princi-
palmente por el defecto de la pared anterior.? Su
incidencia es de 1 en 200 000-400 000, siendo una
de las anormalidades urolégicas mads raras.>* No
existe predisposicién por sexo. La mayorfa de ca-
sos son esporddicos, aunque se han comunicado
traslocaciones no balanceadas.?

Las hipétesis sobre la etiologia coinciden en
que el defecto ocurre en las primeras semanas de
gestacion.>* La teorfa del desplazamiento caudal
anormal’ sugiere que el desplazamiento anormal
de los primordios de los tubérculos genitales cau-
sa el defecto, determinado por el nivel en el que
los primordios se fusionan. Si el primordio se fu-
siona en la linea media, al nivel en el que el septo
urorrectal se une a la membrana cloacal, el resul-
tado serfa epispadias. Si la fusién se produce més
cerca de la parte anal de la membrana cloacal, se
observarian extrofia vesical y cloacal. Marshall y

FiGURA 4. Esquema de las malformaciones genitourinarias
y gastrointestinales
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Muecke® propusieron que la membrana cloacal,
anormalmente larga, acttia como una cufia y evita
la fusién del mesodermo lateral, con produccién
de un defecto en la linea media infraumbilical, por
el cual se expone la vejiga y la mucosa intestinal,
con genitales bifidos.

Los defectos principales son del eje neuroes-
pinal, tracto intestinal, urogenital y esquelético.
Cuando se asocian onfalocele, extrofia, imperfora-
cién anal y defectos espinales se utiliza el término
complejo OEIS.**

Las alteraciones neuroespinales se observan en
85-100% de los casos.? En la mayoria se observa
mielodisplasia lumbar.?” Otros defectos son lipo-
meningocele, mielomeningocele y espina bifida.>”

Las anormalidades esqueléticas se observan
en la mayoria de pacientes a nivel pélvico y de
miembros inferiores.?*” Los dngulos pélvicos son
posteriores, existe rotacion externa de la pelvis, la
distancia interptibica es mayor y puede encontrar-
se agenesia parcial del sacro.>” Puede haber acor-
tamiento de los miembros inferiores, pie equino
varo o valgo, ausencia de pies y displasia congé-
nita de cadera.?”

Las alteraciones del tracto intestinal ocurren
en virtualmente todos los pacientes.? El 88-95%
presenta onfalocele.>® Otras anomalfas son ano
imperforado, malrotacién, duplicaciones e intes-
tino corto.”

Las anormalidades genitourinarias son fre-
cuentes. Las anomalias mullerianas corresponden
en un 95% a duplicacién uterina con duplicacién
o agenesia de vagina.?’’ En el 41-60% de los casos
se observan defectos renales, como rifiones ecté-
picos, en herradura o agenesia renal.>”* Un tercio
de los pacientes presenta hidrouréter e hidrone-
frosis.? Se han comunicado uréteres ectépicos,
que drenan hacia el ttero, vagina o trompas.?” Se
ha observado duplicacién escrotal y de clitoris.*
Mads raramente, duplicacién de vejiga y diverti-
culos vesicales.?!

El uso universal de la ecografia ha permitido
el diagnéstico prenatal. Esta muestra un defecto
abdominopélvico con presencia de una masa irre-
gular a lo largo de la pared. No se identifican 6r-
ganos genitales normales. Existe oligohidramnios
o anhidramnios. El seguimiento de las arterias
umbilicales puede ayudar a localizar la vejiga.®'°

Es importante el asesoramiento a los padres
una vez hecho el diagnéstico. El parto debe ocu-
rrir en un centro especializado en neonatologfa,
cirugia pedidtrica y ortopedia.?” El tratamiento
quirdrgico ha llevado a una supervivencia casi
universal con mejorfa significativa, tanto cosmé-

tica como funcional.? Con la operacién temprana,
antes de las 36 h de vida, se puede lograr un buen
cierre del pubis, sin osteotomfa, que mejora el éxi-
to en el cierre y la continencia. Se debe efectuar re-
paracién del onfalocele, uretroplastia, correccién
de anomalias vesicales, ileostomia o colostomia,
correccién de la incontinencia vesical y reflujo
urinario y, finalmente, asignacién de sexo al pa-
ciente.>!° Esto dltimo es lo més controvertido, to-
do depende de las caracteristicas anatémicas y
del tipo de reconstruccién que sea mds factible.>!°

Los padres deben recibir ayuda psicoldgica, ya
que este tipo de pacientes demandan un cuidado
continuo. Los pacientes deben tener un seguimien-
to constante con el pediatra y otros especialistas,
como el urdlogo y el gastroenterdlogo, para valo-
rar la evolucién de las diferentes correcciones qui-
rirgicas y la necesidad de nuevas intervenciones,
conforme el paciente se vaya desarrollando.

El prondstico es reservado, aunque el 70% de
los casos sobreviven, todos quedan con secuelas,
como incontinencia urinaria, fecal o impotencia.>”

Con respecto al asesoramiento genético, es im-
portante recordar que la finalidad no es reducir
el niimero de individuos afectados, sino ayudar
a los consultantes a arribar a decisiones procrea-
tivas apropiadas.?’

Complejo Gollop-Wolfgang

La agenesia tibial, completa o incompleta, es
una malformacién rara que se puede asociar con
ectrodactilia o polidactilia y bifurcacién distal del
fémur, en cuyo caso se designa como complejo
Gollop-Wolfgang (CGW), una entidad més rara
todavia cuya incidencia es de 1:1 000 000.!**

En 1980, Gollop describié a dos hermanos con
ectrodactilia en una mano, bifurcacion unilateral
del fémur, ausencia de ambas tibias y monodacti-
lia del pie. En 1984, Wolfgang comunic6 una hemi-
melia tibial, con bifurcacién ipsolateral del fémur
y contralateral de la diastasis tibial. En 1986 se in-
trodujo el epénimo de complejo Gollop-Wolgang
y se concluy6 que la asociacién no es incidental."!

La etiologia del CGW se debe a un error ge-
nético del desarrollo de las extremidades, pero la
causa exacta todavia no es clara.'! Comtinmente,
los cariotipos por amniocentesis son normales.'*"
Se ha sugerido herencia autosémica dominante
con reducida penetrancia.”® También se cree que
estd asociado a la delecciéon de la parte proximal
del cromosoma 8q.'*"> Ademds, los pacientes con
agenesia tibial pueden presentan alteraciones en
los genes distales HOX (HOX 11 y 12), que al ex-
presarse inadecuadamente llevan a la induccién
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y proliferacién anémala del mesénquima caudal,
lo cual podria explicar la asociacion de la extrofia
cloacal y el complejo de Gollop-Wolfgang.'

La terapéutica se basa en el abordaje quirtirgi-

o, ya sea mediante reconstruccién o desarticula-
cién de la rodilla y colocacion de una prétesis.'' B
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