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DIAGNOSTICO DE DILATACION INTESTINAL FETAL: DEBUT PRENATAL DE
DIARREA CONGENITA SECRETORA DE CLORURO TIPO 1 (DIAR1)
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CASO CLINICO

Mujer de 22 afios, G2A1, sin antecedentes de interés. Pareja sana (consanguinidad: primos hermanos). Gestacion actual espontanea con
cribados del primer y segundo trimestre en Marruecos normales.

Captacidn en nuestra unidad en la semana 28 objetivando: asas intestinales dilatadas e hiperecogénicas, polihidramnios y feto grande
para edad gestacional (p98 clinic). (Figura 1). Se solicitaron serologias de citomegalovirus y estudio de fibrosis quistica en los padres que
fueron negativos. Amniocentesis en la semana 30+3 con amniodrenaje descompresivo y array normal.

En la semana 33+6 consulté por amenaza de parto pretérmino realizdndose, previa maduraciéon pulmonar, nuevo amniodrenaje por
polihidramnios, pero finalizé a las 34 semanas en parto eutdcico. Nacié una mujer de 2450gr apgar 7/8 que fue intervenida a los 6 dias
por distension abdominal descartandose estenosis, atresias y enfermedad de Hirschsprung en las biopsias intraoperatorias. Durante su
ingreso desarroll6 alcalosis metabdlica hipoclorémica e hiponatrémica con elevacion de cloro en heces. El estudio genético detectd una
variante patogénica en homocigosis en el gen SLC26A3, diagnosticandose DIARL.

con anomalias genéticas.

Figura 1. Ecografia en semana 28 donde se visualizan: a) asas intestinales dilatadas en un corte axial; b) ampolla rectal dilatada en corte
sagital medio; c) ampolla rectal dilatada posterior a vejiga en corte axial y d) esfinter anal en corte axial

DISCUSION CONCLUSION

Concepto: La DIAR1 es un trastorno congénito de la absorcion de electrolitos debido a
una alteracion en el intercambiador apical de CI-/HCO3- a nivel del ileon distal y colon.

Etiologia: Mutaciones en el gen SLC26A3 del cromosoma 7 con herencia autosdmica
recesiva.

Diagndstico ecografico: polihidramnios y dilatacion de asas intestinales (incluyendo
recto), simulando una obstruccidn intestinal. El diagndstico diferencial debe incluir
otras patologias como atresia/ estenosis de intestino delgado, ileo meconial, peritonitis
meconial, atresia anorrectal, ano imperforado y agangliosis (enfermedad de
Hirschprung)

Diagndstico postnatal: Diarrea acuosa crénica severa, deshidratacién y alcalosis
metabdlica hipopotasémica hiponatrémica e hipoclorémica desde el nacimiento.
Crecimiento deficiente y Cloro >90mM en heces.

Tratamiento y prondstico: Los nifios suelen ser prematuros pero el prondstico es
favorable con una suplementacién hidroelectrolitica precoz.

La DIAR1 es una causa infrecuente
de dilatacion intestinal en el feto
cuyo diagndstico prenatal es
genético y de exclusion.
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