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RESUMEN 

El onfalocele, al igual que ocurre con la gastrosquisis, es uno de los principales defectos congénitos 

de la pared abdominal que se presenta con una incidencia de 1/4000-6000 recién nacidos. Esto, jun-

to a la morbi-mortalidad asociada, dota de gran importancia a esta entidad.      

 

A día de hoy, los factores que determinan la aparición de esa patología son desconocidos, por lo que 

es extremadamente difícil aplicar medidas de prevención primaria. El screening sistemático de la 

gestación, basado en analíticas y ecografías trimestrales, permite la detección precoz de este defecto 

en la mayoría de los casos. En aquellos casos en los que existe una duda diagnóstica, se recurre a 

pruebas complementarias más específicas, como el DNA fetal en sangre materna, la amniocentesis, 

la biopsia corial o la ecografía-Doppler de la arteria mesentérica superior.     

 

El pronóstico en su mayoría viene determinado por la presencia o no de aneuploidías y malforma-

ciones congénitas concomitantes. Además, se tienen en cuenta otros factores (como el tamaño del 

defecto y el contenido de la eventración) y se calculan ratios predictivas mediante ecografía abdo-

minal, para alcanzar una mejor aproximación pronóstica en cuanto a la supervivencia esperada y la 

calidad de vida.  

 

La falta de métodos preventivos convierte al tratamiento en uno de los pilares fundamentales del 

manejo de esta patología. El tratamiento puede ser quirúrgico o no, en función de las características 

del onfalocele. Clásicamente se recurre al cierre quirúrgico primario o por etapas (método silos, 

mallas biológicas…), pero como alternativa se plantean técnicas no quirúrgicas, más innovadoras, 

como el método “Paint and Wait” o la terapia por vacío. 

 

 

  

 

Palabras clave: defectos de la pared abdominal; onfalocele; gastrosquisis; ecografía prenatal; 

cirugía del onfalocele. 
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ABSTRACT 

Omphalocele, like gastroschisis, is one of the main congenital defects of the abdominal wall, which 

presents with an incidence of 1/4000-6000 newborns. This, together with the associated morbimor-

tality, gives great importance to this entity. 

 

Nowadays, the factors that determine the appearance of this pathology are unknown, so applying 

primary prevention measures is extremely difficult. The systematic screening of pregnancy, based 

on laboratory tests and quarterly ultrasounds, allow the early detection of this defect in most cases.  

In those cases in which there is a diagnostic doubt, more specific complementary test are requested, 

such as fetal DNA in maternal blood, amniocentesis, chorial biopsy or Doppler-sonography of the 

superior mesenteric artery.   

 

The prognosis is mostly determined by the presence or not of aneuploidies and congenital malfor-

mations. In addition, other factors (such as the size of the defect and the content of the eventration) 

are taken into account, and predictive ratios are calculated by abdominal ultrasound, in order to 

achieve a better prognostic approach in terms of expected survival and quality of life. 

 

The lack of preventive mehods makes the treatment one of the fundamental pillars of the manag-

ment of this pathology. Treatment can be surgical or not, depending on the characteristics of the 

omphalocele. Clasically, primary or staged surgical closure is used (silos method, biological mes-

hes…), but as an alternative, more innovative non-surgical techniques are proposed, such as the 

"Paint and Wait" method or the vacuum therapy. 

 

 

 

 

Keywords: abdominal wall defects; omphalocele; gastroschisis; prenatal ultrasound; omphalocele 

surgery. 
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INTRODUCCIÓN 

Los defectos de pared abdominal son un grupo de malformaciones congénitas heterogéneas, que 

comparten una característica en común: la herniación o evisceración de uno o más órganos de la 

cavidad abdominal debido a un fallo en la formación de la pared. Estas lesiones pueden amenazar la 

vida del feto y del recién nacido. Las patologías más frecuentes son la gastrosquisis y el onfalocele, 

que pueden darse aisladas o bien asociadas a alteraciones sindrómicas como la Pentalogía de 

Cantrell, el complejo OIES y el complejo miembro-pared, con diferentes características y 

patogénesis.1,2   

 

La primera vez en la Historia que estos defectos congénitos fueron descritos data del siglo I (D.C.), 

por el médico romano Aulus Cornelius Celsus. Sin embargo, su diferenciación como cuadros 

clínicos independientes no se llevó a cabo hasta que los doctores Moore y Stokes lo hicieron 

oficialmente en 1953. A pesar de ello, esta distinción no se reconoció en el ámbito científico 

internacional hasta la década de los 80.3  

 

El onfalocele, también conocido como exónfalos, es un defecto congénito de la línea media de la 

pared abdominal anterior por el cual se produce una herniación sacular de las vísceras abdominales 

a través del anillo umbilical, que está ensanchado.4   

Esta patología se presenta con una incidencia estimada entre 1/4000-6000 recién nacidos,5,6 si bien 

su incidencia prenatal es superior (3.8/10000 fetos).4,7 En cuanto a su prevalencia, se ha mantenido 

estable durante los últimos años; mientras que otros defectos de la pared abdominal, como la 

gastrosquisis, han experimentado un evidente incremento. 8 
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OBJETIVO DEL TRABAJO 

El objetivo de este trabajo fue realizar una recopilación bibliográfica científica actualizada sobre los 

defectos congénitos de la pared toracoabdominal, centrando el enfoque en el onfalocele, para 

presentar una visión global que permita un mayor entendimiento de la etiopatogenia de esta 

anomalía embrionaria, con el objetivo de abrir nuevas vías de investigación orientadas 

principalmente hacia la prevención primaria. Conjuntamente se pretende mostrar las técnicas 

clásicas y las más novedosas en el diagnóstico prenatal, para determinar si se trata de un defecto 

aislado o si aparece en un contexto de aneuploidías o malformaciones genéticas, que permitan 

establecer con mayor certeza un pronóstico perinatal. Todo ello en conjunto ayudará a conseguir 

una mejora en el ámbito del consejo genético y en la toma de decisiones en el periodo prenatal.  

 

 

 

 

 

MATERIAL Y MÉTODOS 

Se ha realizado una exhaustiva búsqueda en las bases de datos científicas como Medline vía 

PubMed, además de otras herramientas de búsqueda como Alcorze, utilizando las palabras clave: 

abdominal wall defects, omphalocele, gastroschisis, prenatal ultrasound, omphalocele surgery. Se 

han revisado artículos en inglés y en español actualizados de la última década, aunque se 

referencian excepcionalmente otros estudios realizados anteriormente con el fin de contextualizar el 

tema. La bibliografía de este trabajo se compone principalmente de artículos de revistas científicas, 

aunque también de múltiples estudios de casos y controles retrospectivos, debido a la baja 

incidencia de esta patología. 
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RESULTADOS 

EMBRIOGÉNESIS 

FISIOLOGÍA EMBRIONARIA 

El desarrollo del aparato digestivo se rige por un patrón conservado filogenéticamente. Durante la 

2ª semana tiene lugar la formación de un disco germinativo bilaminar, formado por dos capas: el 

epiblasto (adyacente a la cavidad amniótica) y el hipoblasto (adyacente al saco vitelino) (Figura 1). 

 

 

 

 

 

 

Figura 1.  Disco embrionario. Imagen tomada de Langman 9 

 

En la 3ª semana se produce la gastrulación, un fenómeno por el que se forman las tres capas 

germinativas encargadas del desarrollo embrionario: ectodermo, mesodermo y endodermo. Este 

proceso comienza con la aparición en el epiblasto de la línea primitiva, a través de la cual se 

produce la invaginación, una migración de células epiblásticas hacia el hipoblasto 9 (Figura 2). 

 

 

 

 

 

Figura 2.  Proceso de invaginación de células epiblásticas a través de la línea primitiva. Imagen tomada de Langman 9 

 

Tras ello, algunas células se adhieren al hipoblasto para formar el endodermo, que se sitúa 

ventralmente en contacto con el saco vitelino; mientras que las células que permanecen en el 

epiblasto forman el ectodermo, situado dorsalmente (en contacto con el amnios). Las células que 

quedan entre epiblasto e hipoblasto forman el mesodermo, situado en la parte central.    



−  − 

 

El mesodermo se divide en tres placas: paraxial, intermedia y lateral; y a su vez, la placa lateral se 

divide en dos capas: visceral, rodeando al saco vitelino; y parietal, alrededor de la cavidad 

amniótica. Estas crecen en dirección cráneo-caudal y lateral, a izquierda y derecha (Figura 3).     

 

 

 

 

 

Figura 3.  Hojas embrionarias.  Imagen tomada de Langman 9 

 

A su vez, la proliferación celular hará que el disco embrionario se expanda, plegándose y 

adquiriendo una curvatura tridimensional.  Como consecuencia, la hoja parietal mesodérmica se 

desplazará ventralmente, abrazando al saco compuesto por el mesodermo visceral, endodermo y 

saco vitelino (de fuera a dentro).  Finalmente, las placas mesodérmicas  cráneo-caudal y laterales se 

fusionarán en la línea media ventral para configurar la pared abdominal, dando lugar al anillo 

umbilical, que conectará con el amnios10 (Figuras 4 y 5).   

 

  

      

 

 

 

Figura 4.  Pliegue del mesodermo parietal para formar las placas mesodérmicas.   

Imagen tomada de Langman 9 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 5.  Desarrollo de los pliegues mesodérmicos hasta la 4ª semana de gestación.  Imagen tomada de Langman 9 
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ETIOPATOGENIA  

Entre la 6ª y 10ª semana se produce una herniación fisiológica de las asas intestinales, protegidas 

por un saco herniario, que protruyen a través del anillo umbilical junto con el conducto 

onfalomesentérico (comunicación entre el interior del aparato digestivo y el saco vitelino) para 

permitir el desarrollo de las vísceras abdominales.    

El saco herniario está compuesto por tres capas: la capa interna es una continuación del peritoneo 

parietal, la media está formada por la gelatina de Wharton, y la externa es una continuación del 

amnios, de manera que el cordón umbilical se inserta en su parte más distal.6,10       

A partir de la 10ª y 11ª semana se produce un regreso de dichas vísceras al interior del abdomen de 

manera espontánea, por un proceso de rotación de las mismas, y cierre del anillo umbilical por 

fusión de los pliegues mesodérmicos.4   

Cuando esto no ocurre, la herniación continúa, pasando a ser una herniación patológica denominada 

onfalocele. 

En condiciones normales, el contenido herniario sólo constará de asas intestinales.  En el caso de 

que se produzca un defecto en el cierre de la pared abdominal con un anillo umbilical ensanchado, 

pueden protruir otras vísceras como hígado, bazo, páncreas… dependiendo del diámetro del defec-

to,1 aunque algunos autores la consideran una segunda herniación patológica. 11   

 

HIPÓTESIS 

Actualmente hay múltiples teorías que tratan de explicar la etiología de esta malformación 

embriológica, aunque hoy en día su origen es realmente desconocido. Se han establecido varias 

posibles hipótesis que incluyen: 

− Fallos en la gestación temprana (sobre la 3ª-4ª semana de embarazo) como consecuencia de un 

defecto en el septo transverso mesodérmico, primordio del tendón central diafragmático, que 

afecta negativamente a la correcta formación de la pared abdominal. En algunos casos se 

consideran un fallo en la fusión del septo con su cobertura amniótica, y en otros se cree que es 

secundario a una deficiente proliferación del tejido conectivo de este septo. 12    

− Apoptosis masiva: otras teorías se basan en una desregulación del equilibrio entre proliferación 

y apoptosis, con un exceso de células apoptóticas que impiden el desarrollo propicio de la pared 

abdominal, de manera que habrá una ausencia de tejido muscular, fascia y piel a nivel del anillo 

umbilical.4   
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De hecho, se ha observado un aumento de incidencia de esta patología en madres expuestas a 

teratógenos que inducen una actividad apoptótica excesiva. 

− Displasia embrionaria: se producen defectos en la formación del disco embrionario durante la 

gestación temprana, que se manifiestan tardíamente como malformaciones a medida que se 

produce el desarrollo del feto (entre ellas el onfalocele).13    

− Disgénesis embrionaria: secundaria a un fallo en la función de las placas ectodérmicas del anillo 

embrionario, que sirven de base a las células mesodérmicas responsables del cierre definitivo, 

de manera que estas no pueden asentarse correctamente. Esto tiene como consecuencia un 

defecto de la pared abdominal. 14  

 

De todas las hipótesis que se han planteado, actualmente la más aceptada es una combinación de las 

dos últimas.10 En ambas, la causa directa de la malformación es un fallo temprano a nivel de las 

placas mesodérmicas laterales, independientemente de si el defecto inicial se produce en el disco 

embrionario o en el ectodermo. 

 

 

 

 

FACTORES DE RIESGO 

Los principales factores de riesgo que se asocian con el desarrollo del onfalocele se clasifican en 

maternos, teratogénicos y genéticos. En general los factores que influyen directamente sobre la 

madre son subsidiarios a prevención primaria, ya sea cambiando estilos de vida o evitando la 

exposición a sustancias teratogénicas; mientras que los factores genéticos fetales son inevitables en 

primera instancia, aunque su detección es primordial para la prevención secundaria. 

 

Factores maternos 

En cuanto a los factores maternos, se ha detectado una mayor incidencia de onfalocele en madres 

con edad por debajo de los 20 y por encima de los 35 años. La raza también es un factor 

determinante importante: se estima que las personas de raza negra tienen un 70% más de 

probabilidad que los de raza caucásica.     
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La presencia de síndrome metabólico también influye notablemente, destacando el repunte de casos 

en las madres con obesidad (definida por un IMC > 30) y/o Diabetes Mellitus asociada a 

macrosomía fetal. 10 

En cuanto a factores nutricionales de la madre, se han relacionado niveles deficitarios de ácido 

fólico y vitamina B12 con un aumento del riesgo, ya sea por causa nutricional o por alteración de 

los genes implicados en las funciones de estas vitaminas, lo que abre nuevas vías de investigación 

encaminadas hacia acciones preventivas. De hecho, hay estudios que revelan una disminución del 

riesgo de onfalocele con la toma de suplementos que incluyan estas dos vitaminas.15  

 

Factores teratogénicos. 

Se ha relacionado el desarrollo del onfalocele con 9 agentes teratógenos distintos, la mayoría de 

ellos con poder mutagénico, lo que corroboraría la hipótesis de una causa genética. Entre los 

agentes relacionados se encuentran agente físicos (rayos X e irradiación neutrónica) y químicos 

(aflatoxina B1, cadmio, ciclofosfamida, ocratoxina A, paracetamol, piroxicam, propifenazona, y 

tolmetin).  

De ellos, tan sólo el paracetamol es ampliamente utilizado durante la gestación, a pesar de que en 

ensayos preclínicos se ha observado que un metabolito del mismo, la N-acetil-p-benzoquinoneimina 

(NAPQI) es causante de mutaciones germinales del ADN, induciendo una apoptosis descontrolada 

de las células de las placodas laterales de la pared abdominal, lo que concuerda con una de las 

hipótesis de la etiopatogenia.3  

La diferente tendencia en la prevalencia de los defectos de la pared abdominal lleva a la conclusión 

de que los factores externos influyen en mayor medida en la patogénesis de la gastrosquisis, 

mientras que el origen del onfalocele se ha relacionado, por su mayor incidencia de asociación, con 

defectos genéticos, asociados o no a factores teratogénicos. 

 

 

Factores genéticos 

La aparición del onfalocele aislado sólo se da en un 10.6% de los casos, pues el principal 

mecanismo etiopatogénico del onfalocele se considera genético. Lo más frecuente es verlo asociado 

a aneuploidías y/o trastornos epigenéticos, así como formando parte de síndromes con asociación de 

diferentes malformaciones congénitas, lo que ocurre en el 40-50% de los casos. 16     
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− Aneuploidías: Destacan las trisomías 13 (Síndrome de Patau), la 21 (Síndrome de Down) y, 

principalmente, la 18 (Síndrome de Edwards), pues en el 80-90 % de los casos se asocia a 

onfalocele.17,18 En relación con estas cromosomopatías, pueden aparecer en la “Pentalogía de 

Cantrell” una asociación de 5 defectos congénitos.19,20 

 

− Alteraciones sindrómicas: Se ha relacionado con el síndrome OEIS (extrofia cloacal),20 

síndrome de bandas amnióticas y Síndrome de Beckwith-Wiedemann (BWS).21, 22 

 

− Otras alteraciones genéticas: Se pueden producir mutaciones puntuales en alelos de las células 

germinales que condicionen el desarrollo de esta patología, con una herencia autosómica 

recesiva, aunque no es lo común.15 

 

 

 

 

 

DIAGNÓSTICO PRENATAL 

La técnica diagnóstica fundamental en la detección precoz de defectos morfológicos congénitos es 

la ecografía que, en combinación con otras múltiples pruebas de screening como analíticas 

sanguíneas y, en ocasiones, técnicas invasivas; permiten reducir la posibilidad de aparición de 

falsos negativos, alcanzando un diagnóstico más preciso. Generalmente, estos estudios de detección 

precoz suelen realizarse de forma sistemática en el primer, segundo y tercer trimestre. 

 

Primer trimestre. 

❖ “TRIPLE SCREENING” 

En el primer trimestre se realiza el “triple screening”, cuya finalidad es establecer el riesgo de las 

trisomías asociadas a onfalocele. Consta de una analítica en la semana 10 y una ecografía entre las 

semanas 11 y 13. Analíticamente se determinan la fracción ß libre de la hormona gonadotropina 

coriónica (ß-hCG) y la proteína plasmática asociada al embarazo (PAPP-A). Se sospecha la 

presencia de aneuploidías ante una PAPP-A disminuida, siendo más probable la trisomía 21 si la    

ß-hCG está aumentada; o las trisomías 13 y 18 si está disminuida23 (Tabla 1). 
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En el estudio ecográfico de la semana 12 se lleva a cabo la medición de la translucencia nucal, cuyo 

aumento constituye un factor predictivo del riesgo de trisomía 21 (Tabla 1). Recientes estudios 

también relacionan este incremento de la translucencia nucal con la presencia de onfalocele aislado, 

por lo que también podría ser utilizado como marcador ecográfico del mismo. 

 Trisomía 21 Trisomía 18 Trisomía 13 

Translucencia nucal ↑ ↑ ↑ 

ß-hCG ↑ ↓ ↓ 

PAPP-A ↓ ↓ ↓ 

Tabla 1.  Triple screening del primer trimestre. Arguedas, 2020 
 

La combinación de la edad materna, la translucencia nucal ecográfica, la ß-hCG y la PAPP-A 

conforman el “Cribado combinado” que, por su elevada sensibilidad (cercana al 90%) es el            

procedimiento de elección para predecir el riesgo de aneuploidías.24 En función del grado de riesgo, 

se sigue un procedimiento diagnóstico diferente:     

− Riesgo bajo: se continúa el seguimiento del embarazo según lo establecido.  

− Riesgo intermedio: se plantea la opción de realizar una prueba no invasiva, el análisis de DNA 

fetal en sangre materna. 

− Riesgo alto: en este caso pruebas invasivas como la amniocentesis o la biopsia corial están indi-

cadas, para descartar o confirmar el elevado riesgo encontrado. Sin embargo,  la naturaleza in-

vasiva de dichas técnicas implica riesgos para el feto, por lo que serán los padres quiénes deci-

dan si realizarlas o si prefieren optar por una opción no invasiva.  

 

 

 

❖ PRUEBAS COMPLEMENTARIAS 

o DNA fetal en sangre materna 

Prueba de screening no invasiva que consiste en la realización de un análisis sanguíneo a la 

madre para detectar en su torrente sanguíneo fragmentos de DNA libre fetal (procedentes de 

células trofoblásticas, capaces de atravesar la barrera hemato-placentaria), y que va a 

permitir la detección de ciertas cromosomopatías.25 
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La ventaja de esta prueba es su sencillez y bajo riesgo, pues es un procedimiento 

prácticamente inocuo. Además su sensibilidad varía entre el 97-99% para las trisomías más 

relacionadas con el onfalocele, aportando una especificidad de hasta el 99% en el caso de la 

trisomía 21.25 

Al ser una prueba de cribado, un resultado de alto riesgo no es diagnóstico, y debe 

confirmarse mediante la realización de una prueba diagnóstica invasiva. 

 

o Pruebas invasivas: amniocentesis y biopsia corial.  

Ambas son pruebas ecoguiadas: la amniocentesis consiste en la obtención de una muestra de 

líquido amniótico mediante una punción transabdominal, y en la biopsia corial se toma 

muestra de las vellosidades coriales placentarias.  

A diferencia del DNA fetal en sangre materna, permiten detectar un espectro mucho más 

amplio de anomalías genéticas, por lo que son más fiables y precisas. 

El principal inconveniente es que presentan un riesgo entre 0.1-0.2% de pérdida fetal. Es por 

ello que su realización queda restringida a ciertos casos seleccionados con un screening de 

riesgo alto. 26,27 

 

 

 

❖ OTRAS PRUEBAS  

o Valoración del trayecto de la Arteria Mesentérica Superior (AMS). 

Actualmente, se plantea la valoración de la trayectoria de la arteria mesentérica superior (AMS) 

mediante eco-Doppler como predictor precoz de la existencia de onfalocele y como herramienta 

para el diagnóstico diferencial.28 

En condiciones normales, la AMS nace de la Arteria Aorta, por debajo el tronco celiaco, y sigue 

una trayectoria caudal, pasando por detrás del cuello del páncreas, para dirigirse hacia el 

intestino delgado e irrigarlo. De esta forma, en eco-Doppler se observará como su trayectoria y 

flujo se dirigen caudalmente (Figura 6). 
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Figura 6.  Eco-Doppler de AMS con trayectoria caudal normal (flechas).   AO: Aorta; 

HT: corazón; IVC: vena cava inferior.  Imagen modificada de 28 

 

 

Sin embargo, cuando existe presencia de onfalocele y se produce la evisceración del contenido 

intestinal, la AMS también forma parte del contenido herniario, de forma que en el eco-Doppler 

sigue una trayectoria craneal, dirigiéndose hacia la base del cordón umbilical (Figura 7).  

 

 

 

 

 

 

Figura 7. Eco-Doppler fetal de AMS (flechas)  A.  AMS dirigiéndose hacia la base del cordón 

umbilical. B.AMS con flujo y trayectoria en dirección craneal.  Imagen modificada de 28 

 

 

Este hecho no sólo permite el diagnóstico de defectos de la pared abdominal, sino que también 

es útil para realizar diagnóstico diferencial con el pseudo-onfalocele (imagen ecográfica de falso 

onfalocele originada por un uso incorrecto del transductor), en el que la AMS tendrá una 

trayectoria caudal, no hacia el cordón umbilical. 
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Segundo trimestre. 

El screening bioquímico del segundo trimestre tiene menor sensibilidad que el del primer trimestre, 

por lo que sólo se realiza en caso de diagnóstico de embarazo tardío (a partir de las 14 semanas) o 

cuando no se han podido realizar los estudios de las semanas 10-13 por otros motivos. 

Este screening consiste en un “Test cuádruple”, que incluye los biomarcadores: ß-hCG, Alfa-

fetoproteína (AFP), estriol no conjugado (uE3) e inhibina A (inhA); denominándose “Triple Test” si 

se prescinde de esta última. 

La AFP se usa como marcador de defectos y cromosomopatías: niveles de AFP muy bajos sugieren 

una trisomía 21, mientras que niveles altos orientan hacia trisomías 13 y 18, entre otras. Además, 

concentraciones de AFP ≥ 2.5 MoM pueden ser indicativas de defectos de la pared abdominal o del 

tubo neural, encontrando niveles altos de este marcador en casos de onfalocele.24  

En esta etapa de la gestación, la ecografía de la semana 20 (semanas 18-22) juega un papel 

fundamental en la detección precoz de anomalías morfológicas: permite visualizar directamente el 

onfalocele, y es crucial para descartar la asociación con malformaciones a otros niveles (cardíaco, 

diafragmático, etc.)   

Además, es vital realizar un correcto diagnóstico diferencial con otros defectos congénitos de la 

pared abdominal, principalmente entre onfalocele y gastrosquisis. En la imagen ultrasonográfica del 

onfalocele, se observa un hallazgo redondeado, liso, de contorno regular, que se continúa con el 

cordón umbilical (Figura 8), mientras que en la gastrosquisis se observa una protrusión abdominal 

de contorno irregular e independiente del cordón umbilical (Figura 9). La diferenciación entre 

onfalocele con saco roto y gastrosquisis es muy complicada aunque puede ser de utilidad la técnica 

Doppler de AMS, anteriormente mencionada.29,30 

 

  

 

 

 

 

Figura 8.   Ecografía de onfalocele.     Figura 9.  Ecografía de gastrosquisis. 

Imagen modificada de 29     Imagen modificada de 30 
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❖ SONOGRAMA GENÉTICO 

Consiste en la evaluación de marcadores ecográficos sugestivos de aneuploidía, concretamente de la 

trisomía 21. 

Es un método alternativo al DNA fetal en sangre materna en el caso de obtenerse riesgos 

intermedios con el cribado combinado. También se ofrece a aquellas gestantes en las que no se han 

podido realizar las pruebas de cribado habituales de primer y segundo trimestre debido a un 

diagnóstico tardío de la gestación.  

Se valoran varios marcadores sugestivos de Trisomía 21 tales como: hueso nasal hipoplásico o 

ausente, ventriculomegalia, húmero y fémur acortados, etc.31,32 

 

 

 

Tercer trimestre. 

Durante el tercer trimestre el estudio es meramente ecográfico, entre las semanas 32-36 

(generalmente semana 35). La visibilidad de los defectos morfológicos es mucho más deficiente 

debido al creciente tamaño del feto con respecto a la cavidad uterina, aunque sí es posible visualizar 

el onfalocele y confirmar su diagnóstico.     

Conjuntamente se pueden detectar otras anormalidades: la detección de polihidramnios y 

placentomegalia junto a incremento del perímetro abdominal y, con ello, del peso fetal estimado; 

nos hace pensar en un posible BWS por lo que, aunque no veamos directamente el onfalocele, 

podremos deducir probabilísticamente la presencia del mismo.33,34   

En el caso de visualización o sospecha de otros defectos congénitos conformantes de la ya 

nombrada “Pentalogía de Cantrell”, se recomienda ampliar el estudio, pudiendo realizarse una 

resonancia magnética fetal que confirme el diagnóstico, y un ecocardiograma fetal para determinar 

la presencia de anormalidades intracardiacas. 
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DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 

El diagnostico diferencial de onfalocele debe realizarse con otras patológicas que aparecen como 

defectos aislados de la pared abdominal y con alteraciones congénitas que cursan con onfalocele 

entre sus características clínico-patológicas. 

Defectos aislados de la pared abdominal: onfalocele vs gastrosquisis. 

El principal diagnóstico diferencial de defectos primarios de la pared abdominal del onfalocele es la 

gastrosquisis, cuya prevalencia ha sufrido un notable aumento.  

Generalmente la gastrosquisis no se encuentra asociada a defectos extra abdominales y su origen se 

relaciona con la exposición a factores teratogénicos, mientras que el onfalocele aparece asociado a 

alteraciones cromosómicas relacionándose con factores genéticos.8 

Ambas patologías consisten en una herniación que puede incluir el intestino delgado y/u otras vísce-

ras, aunque en el onfalocele protruyen a través del anillo umbilical y se continúan con el cordón 

(Figura 10); mientras que en la gastrosquisis protruyen a través de la pared, generalmente a la dere-

cha del cordón umbilical y, por lo tanto, independientemente a él (Figura 11).4 Además, en el onfa-

locele las vísceras están cubiertas por un saco herniario, que no aparece en la gastrosquisis. 30 Esta 

última diferencia es vital de cara al pronóstico y tratamiento postnatal, pues la ausencia de membra-

nas protectoras aumenta el riesgo de infección y deshidratación. 8  

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 10. Ilustración de onfalocele.   

 

 

 

Onfalocele y alteraciones sindrómicas asociadas.  

Una vez confirmado el diagnóstico de onfalocele, se debe realizar un diagnóstico diferencial entre 

onfalocele aislado y asociado a otras patologías, como la pentalogía de Cantrell, el síndrome de 

Beckwith-Wiedemann y el complejo OEIS, cuya principal diferencia es fenotípica. 

Figura 11. Ilustración de gastrosquisis.    
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La Pentalogía de Cantrell, muy relacionada con cromosomopatías, es un trastorno congénito carac-

terizado por la presencia de 5 malformaciones principales: defectos de la línea media en la pared 

abdominal supraumbilical (en su mayoría onfalocele), defecto esternal inferior, defecto pericárdico 

diafragmático, defecto diafragmático anterior y malformaciones cardíacas congénitas como la ecto-

pia cordis (Figura 12). 1,19   

 

 

 

 

 

 

 

 

El síndrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) asocia onfalocele en un 30-79% de los casos. Este, es 

un síndrome de sobrecrecimiento que puede presentarse en forma de macrosomía, macroglosia, 

visceromegalia, hemihipertrofia (aumento del tamaño corporal), entre otras.21 Por otro lado, se ha 

observado mayor predisposición al desarrollo de tumores, entre los que se incluye, el tumor de 

Wilms. 22  

 

El complejo OEIS es un defecto congénito poco común compuesto 

por la asociación de alteraciones morfológicas como onfalocele, ex-

trofia cloacal, ano imperforado y defectos espinales (Figura 13).1  

 

 

 

  

COMPLICACIONES PERINATALES  

Una de las complicaciones más frecuentes es la insuficiencia respiratoria perinatal, secundaria a 

diversas patologías pulmonares que van más allá de la conocida enfermedad de membranas 

hialinas: trastorno de distrés respiratorio secundario a la insuficiente producción de surfactante 

pulmonar. 

Otra importante complicación es la ruptura del saco pues, aunque no es muy frecuente (7-15% de 

los casos),35 dificulta el tratamiento perinatal y empeora el pronóstico evolutivo de estos niños. 

Figura 12.  Pentalogía de Cantrell.  Imagen tomada de 30 

 

Figura 13.  Extrofia cloacal.  Imagen 

tomada de 30 
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Complicaciones del sistema respiratorio. 

Existen distintas complicaciones respiratorias asociadas al onfalocele. Destacan:  

− Hipoplasia pulmonar congénita: es una de las más frecuentes y puede estar o no asociada a 

hipertensión pulmonar primaria. Se define por un desarrollo pulmonar incompleto, apreciable 

microscópicamente por una disminución variable del tejido pulmonar, del árbol bronquial y de 

la vascularización, lo que hace que su funcionalidad se vea afectada.36 Requiere tratamiento de 

urgencia con intubación y ventilación asistida.  30 

− Hipertensión pulmonar: se sospecha en casos en los que se observa hígado en el saco y el recién 

nacido requiere ventilación mecánica. Su diagnóstico se realiza por ecocardiograma. Esta 

hipertensión puede ser primaria (generalmente asociada a hipoplasia pulmonar); o secundaria 

(tras la cirugía de reintroducción del contenido herniario). El tratamiento de esta patología se 

inicia con terapia vasodilatadora (óxido nítrico o sildenafilo) para evitar la cronificación del 

cuadro que requiera el uso de terapia broncodilatadora de manera crónica.37 

− Alteración de la morfología torácica: gran parte de los fetos con onfalocele presentan una 

importante reducción de la capacidad torácica, con una morfología estrecha y elongada; lo que 

se relaciona con mayor riesgo de hipoplasia pulmonar y distrés respiratorio asociados. 38     

− Patología diafragmática: se han descrito varios casos asociados a eventración diafragmática, 

ascenso de las cúpulas y/o disfunción en la contracción. A esto se suman las malformaciones 

diafragmáticas propias de aneuploidías o síndromes asociados con este defecto de la pared 

abdominal, como es la hernia diafragmática anterior en la Pentalogía de Cantrell, entre otras.33 

 

Ruptura del saco.   

Dependiendo de en qué momento se produzca la rotura, se clasifica en primaria (prenatal) o 

secundaria (postnatal). Cabe tener en cuenta que la rotura primaria, al producirse dentro de la 

cavidad uterina, puede no diagnosticarse o confundirse con una gastrosquisis. La importancia de su 

diagnóstico precoz y correcto radica en la necesidad de dar la información más veraz posible a los 

padres, pues el pronóstico varía mucho entre las distintas entidades.  

La etiología se considera incierta ya que puede producirse independientemente del tamaño del 

onfalocele (aunque existe mayor riesgo en onfalocele gigante) y de la modalidad de parto (no se ha 

demostrado mayor riesgo con parto vaginal que con una cesárea programada). 39  
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PRONÓSTICO 

El principal factor pronóstico de morbi-mortalidad en fetos con onfalocele está relacionado con su 

asociación a aneuploidías: se estima que la supervivencia global es aproximadamente del 10%; 40 

mientras que en casos de onfalocele aislado asciende hasta el 50-90%.16 Sin embargo, también se 

valoran otros parámetros predictivos.  

El pronóstico se incluye aquí, y no al final del trabajo, ya que su valoración se realiza en mayor 

medida de forma prenatal, lo que permite predecir qué intervención quirúrgica será más apropiada 

tras el nacimiento, y qué otras medidas de soporte podrían ser necesarias, tal y como se muestra a 

continuación. 

 

 

 

Tamaño y contenido de la eventración. 

Aunque no hay consenso en la clasificación de los onfaloceles según su tamaño, el criterio 

quirúrgico es el más utilizado: aquellos defectos mayores o iguales a 5 cm y/o la presencia en el 

saco de más del 75% del hígado, se consideran onfaloceles gigantes.41      

Para avanzar en materia de predicción pronóstica, se propone incluir la determinación del tamaño 

del onfalocele en la ecografía del cribado prenatal. Diversos estudios demuestran que un menor 

tamaño del mismo se relaciona con herniación aislada de intestino delgado y mayor probabilidad de 

asociación a cromosomopatías; mientras que un mayor tamaño es predictivo de herniación hepática 

y suele darse en fetos con cariotipo normal. Sin embargo, no es tanto el tamaño del onfalocele sino 

el contenido del mismo el que es predictor de aneuploidías concomitantes.42 Esto complica la 

valoración pronóstica: onfaloceles pequeños tienen peor pronóstico a corto plazo por su mayor 

asociación a aneuploidías, abortos espontáneos y anomalías morfológicas,43,44lo que afecta 

negativamente a las tasas de supervivencia.5 Sin embargo, su manejo quirúrgico es más sencillo y 

presentan menor riesgo de complicaciones perioperatorias. Así, recién nacidos con onfaloceles 

pequeños aislados tendrán una evolución similar al de un recién nacido sano.30       
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De la misma forma, la herniación hepática y el mayor tamaño del defecto indican mejor pronóstico 

pues es menos probable la presencia de cariotipo anómalo, aunque sí pueden presentar defectos 

morfológicos (cardíacos 35%, diafragmáticos 15%, etc.)41 y diversas complicaciones (Tabla 2):   

− Perioperatorias, con elevado riesgo de necesidad de soporte ventilatorio prolongado por 

hipoplasia pulmonar y aumento de la estancia hospitalaria.45 De hecho, se han registrado 

mortalidades intrahospitalarias de hasta el 20%. 41 

− A largo plazo, tienen muchas más probabilidades de desarrollar enfermedad pulmonar crónica y 

enfermedad por reflujo gastroesofágico.41  

 

 

 

 

 

 

 
Tabla 2.  Correlación pronóstica entre el tamaño del onfalocele y la presencia de aneuploidías. 

Arguedas, 2020. 

 

Ratios como métodos pronósticos comparativos. 

A pesar de que el tamaño absoluto del onfalocele es de utilidad, este puede variar en función de la 

edad gestacional.  Por ello se prefiere utilizar ratios, que permanecen constantes,  lo que permite 

comparar mediciones realizadas en distintas semanas de la gestación.    

Existen diversos métodos para calcular esta ratio: muchos autores utilizan la razón entre la 

circunferencia del onfalocele y la circunferencia abdominal (“OC/AC ratio”),5 mientras que otros 

prefieren utilizar como medida estandarizada el diámetro principal del mismo (OD), ya sea 

comparándolo con la circunferencia abdominal (OD/AC) o bien con el diámetro abdominal 

transverso (OD/TAD).16 Aunque no hay consenso con respecto al método de cálculo de la ratio,  se 

ha demostrado que este es completamente irrelevante y no altera el resultado del estudio.46 Esta 

ratio es predictiva del tipo de intervención quirúrgica necesaria,47 estableciendo distintos puntos de 

corte en función de la edad gestacional.48 Además, también es predictivo de otras variables: tiempo 

de hospitalización en la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI), intolerancia a la alimentación oral,46 

herniación hepática y aparición de insuficiencia respiratoria.  
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Por el contrario, la ratio no es útil para predecir las tasas de aborto espontáneo ni el tipo de parto 

preferible (se realiza parto vaginal natural de manera sistemática y sólo cesárea en casos en los que 

esta esté indicada).49,50 Sin embargo, y a pesar de implicar mayor morbilidad materna, son 

numerosos los facultativos que optan por una cesárea electiva en casos de onfaloceles gigantes por 

el riesgo de rotura del saco, principalmente.51 

 

 

Complicaciones frecuentes y su valor pronóstico. 

Una de las patologías más frecuentemente asociadas al onfalocele, independientemente de si es 

aislado o si aparece en el contexto de una aneuploidía o síndrome, es la hipoplasia pulmonar fetal, 

que hace necesario un tratamiento intensivo perinatal y, cuya presencia, sobre todo asociada a 

hipertensión pulmonar fetal (HTPF), empeora el pronóstico evolutivo de estos pacientes.  De hecho, 

la hipertensión pulmonar constituye un factor predictor de mortalidad por sí mismo.33 

En un estudio retrospectivo en el que se incluyó a 28 fetos con defectos de la pared abdominal se 

propuso utilizar las ratios “área transversa pulmonar/torácica (L/T)” y “longitud torácica/tronco 

(C/T)”, para estimar el volumen pulmonar fetal (VPFe) y utilizarlos como predictores de presencia 

de hipoplasia pulmonar concomitante. Se concluyó con que un aumento del C/T y una disminución 

de la ratio L/T, son útiles marcadores predictivos prenatales de hipoplasia pulmonar congénita, lo 

que permite hacer una estimación pronóstica prenatal mucho más precisa.52   

Por un lado, el aumento de la ratio C/T indica una caja torácica estrecha y elongada, que está 

relacionada con necesidad de soporte ventilatorio prolongado.  Por otro lado, la disminución de la 

ratio L/T se usa como predictor de hipoplasia pulmonar y factor de riesgo de hipertensión pulmonar 

primaria asociada, sobre todo en casos de onfalocele gigante, lo que condiciona mal pronóstico.    

Sin embargo, una ratio L/T normal, incluso en casos de onfalocele gigante, se considera predictor 

de buen pronóstico de supervivencia a largo plazo. Además, en este estudio se relacionó la 

disminución del VPFe por debajo del 50% con un Apgar bajo al nacimiento y con la necesidad de 

soporte ventilatorio prolongado.52    

En cuanto a la rotura del saco herniario, esta es considerada un factor de muy mal pronóstico, pues 

aumenta la necesidad de cuidados intensivos neonatales y prolonga el periodo de estancia 

hospitalaria.  Esto, junto con la exposición de las vísceras intraabdominales al exterior, conlleva un 

gran riesgo de infección. Además, supone todo un reto quirúrgico para logar la reparación 

definitiva.    
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Estas severas implicaciones pronósticas hacen necesaria una detección precoz del onfalocele y de 

las posibles anomalías asociadas para que, prenatalmente, un equipo médico multidisciplinar pueda 

orientar y aconsejar de la manera más fehaciente posible a los progenitores.53  

Según la Ley Orgánica 2/2010 del 3 de marzo, de salud sexual y reproductiva y de la interrupción 

voluntaria del embarazo (IVE); en España es legal la IVE hasta la semana 14 de la gestación, 

pudiendo alargarse este intervalo hasta la semana 22 en el caso de patologías que supongan un 

riesgo para la vida de la madre, anomalías fetales incompatibles con la vida o enfermedades 

extremadamente graves e incurables.54 

Serán finalmente los progenitores quiénes deberán tomar la decisión y optar por un método u otro, 

debiendo ser previamente informados sobre las ventajas y los riesgos de las diferentes pruebas 

disponibles. 

 

 

 

 

TRATAMIENTO 

El tratamiento del onfalocele es postnatal y depende de diferentes factores como son: el tamaño del 

defecto, su proporción con respecto a la circunferencia abdominal (ratio AC/OC), la edad gestacio-

nal, y la presencia de anomalías concomitantes o complicaciones adquiridas, como puedan ser la 

ruptura del saco vitelino 55 y/o la presencia de hipoplasia pulmonar. 56 

Existen dos tipos principales de abordaje terapéutico: el quirúrgico y el no quirúrgico (Esquema 1).  

Esquema 1.   Algoritmo terapéutico.  Qx = cierre quirúrgico; No Qx = abordaje no quirúrgico.  Arguedas, 2020. 
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Abordaje quirúrgico. 
 

Cierre primario. 

Consiste en la reintroducción de las vísceras herniadas y cierre del defecto en una sola intervención 

quirúrgica.  Hay dos modalidades: 

− Sin conservación del cordón: se realiza una ligadura y cierre de la fascia mediante suturas 

dérmicas que permiten generar una cicatriz umbilical lo más natural posible (Figura 14). 

 

Figura 14.  Cierre primario de un onfalocele pequeño. Imagen tomada de 57 

 

− Conservando el cordón umbilical original: se ligan los vasos umbilicales sobre la fascia, que 

se cierra alrededor del cordón en forma de anillo. Este se desecará y caerá, tal y como se 

produce de manera natural 57 (Figura 15).  

 

 

 

 

 

 

Figura 15.  Cierre de la fascia con suturas dérmicas.  El cordón se deseca como en condiciones normales. 

Imagen tomada de 57 

 

Está indicado en onfaloceles con un defecto menor de 5cm de diámetro o en aquellos casos en los 

que la ratio AC/OC es elevada, es decir, cuando el tamaño del onfalocele es pequeño con respecto 

al tamaño del recién nacido. 53     

También puede realizarse en casos muy seleccionados de onfalocele gigante, aunque no se conside-

ra manejo de primera elección por los riesgos que conlleva la reintroducción masiva del contenido 

herniario: síndrome compartimental abdominal o una segunda hernia postoperatoria (que se da en 

más del 50% de los casos).58,59 
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Cierre por etapas 

En este caso se requiere de varias intervenciones quirúrgicas para lograr el cierre completo del de-

fecto.   Está indicado en caso de onfaloceles gigantes ya que no implica aumento brusco de presión 

intraabdominal.  Sin embargo, este tipo de cierre conlleva más riesgo quirúrgico: mayor número de 

intervenciones necesarias, y mayor incidencia de dehiscencia, infección y sepsis. 

Algunos de los métodos utilizados para facilitar el correcto cierre del defecto son: método silo, se-

paración de componentes y mallas de interposición. 

 

➢ Método silo (técnica Schuster) 

En condiciones estériles se coloca una lámina de silastic (silicona) alrededor del defecto, suturándo-

la directamente en la piel y cerrándola por la parte apical, formando una bolsa o “silo”, de manera 

que el contenido herniario queda dentro, preservándose el amnios 57 (Figura 16).    

 

 

 

 

Figura 16.  Sutura de la lámina de silastic y confección del silo.  Imagen modificada de 57 

 

El contenido herniario se reintroducirá gradualmente en la cavidad abdominal, con ayuda del efecto 

de la gravedad. Esta reducción se realizará diariamente mediante el clampaje de la porción apical 

del silo unos centímetros cada día hasta conseguir la reducción completa 60 (Figura 17).   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 17.  Secuencia terapéutica 

mediante la técnica silo.  A. Silo inicial.  

B. Reducción del silo.  C. Uso de un 

parche secundario previo al cierre de 

la piel.  D. Evolución 3 meses tras el 

cierre completo.  Imagen tomada de 70 
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➢ Técnica de separación de componentes. 

Consiste en incrementar la movilidad de los componentes de la pared abdominal mediante la sepa-

ración de los mismos, lo que permite desplazarlos hacia la línea media, cerrando el defecto. Para 

ello se debe acceder hasta la fascia del oblicuo externo, sobre la que se realizará la incisión.  La 

cantidad de tejido liberado dependerá del tamaño de dicha incisión, pudiendo ampliarse tanto por 

arriba como por abajo.61 Algunos profesionales están combinando esta técnica con la umbilicoplas-

tia, para lograr resultados más estéticos y satisfactorios en el tiempo.62,63 

Los riesgos que implica son: infección de la herida quirúrgica, hematoma, y necrosis de la piel se-

cundaria al daño de vasos epigástricos.61  Además se ha descrito una tasa de recurrencia de la even-

tración de un 32%. 64 

     

 

➢ Mallas de interposición (técnica Gross).  

Se pueden utilizar mallas sintéticas o biológicas para facilitar el 

cierre del defecto.65  Las mallas biológicas pueden derivar de teji-

do humano, bovino o porcino.  Este tejido se descelulariza, que-

dando sólo la matriz proteica (carente de antigenicidad), lo que 

evita el rechazo por el organismo. Una vez colocada se iniciará 

progresivamente la recelularización espontánea por parte de las 

células del propio paciente 64 (Figura 18).    

 

Las mallas biológicas se prefieren a las sintéticas ya que reducen el riesgo de infección, síndrome 

adherencial y herniación secundaria. Sin embargo, su precio es mucho más elevado. Este motivo 

económico es la razón por la que, a pesar de las ventajas que aportan, se escogen las mallas sintéti-

cas, de forma que el uso de las biológicas queda relegado a casos de defectos infectados o de repa-

raciones con cierre demorado y malla expuesta. 64   

 

Tanto la separación de componentes, como el uso de mallas pueden complementar a la técnica silo 

para asegurar el cierre fascial completo.    

 

 

Figura 18. Malla biológica.   

Imagen modificada de 64 
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Cierre tardío no quirúrgico. 

➢ Paint and Wait 

Se ha convertido en la terapia estándar para onfaloceles gigantes, aunque también está indicado en 

caso de gran desproporción víscero-abdominal, riesgo de síndrome compartimental abdominal y en 

aquellos con otras comorbilidades que supongan un riesgo quirúrgico. 

La técnica consiste en barnizar a diario el saco herniario con un agente tópico antiséptico o cicatri-

zante, y envolverlo con una gasa estéril. La solución tópica más comúnmente utilizada es la sulfa-

diazina de plata (Silvederma®), ya que no produce intoxicación por plata en los pacientes 

tratados,66 lo que le ha convertido en la terapia estándar. Otra opción es la utilización de povidona 

yodada (Betadine®), pues se ha visto que reduce el riesgo de sangrado.6     

A las 3-4 semanas de su aplicación, se forma un tejido de granulación que aparece teñido de color 

negro debido a la plata. Entre los 4 y los 12 meses se produce la epitelización del saco, por lo que el 

aspecto se torna rosado y cicatricial (Figura 19).       

 

 

 

 

 

 

 

 

      Figura 19. Primer día del tratamiento versus días después de la aplicación tópica diaria.  C y D. Tratamiento con 

povidona yodada.  E y F. Tratamiento con sulfadiazina.  Imagen modificada de 67 

 

Cuando el saco está epitelizado por completo se lleva a cabo la cirugía de cierre definitivo, que se 

realizará en una sola intervención.66   
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Esto hace que se reduzcan de forma importante los riesgos quirúrgicos (anestesia, insuficiencia res-

piratoria, infección…), en contraposición con el tratamiento de cierre quirúrgico por etapas, lo que 

conlleva una menor incidencia de sepsis. Además, se reduce el tiempo de ingreso hospitalario y del 

inicio de la alimentación completa. 

Sin embargo, también hay diversas complicaciones asociadas, como la infección de la fascia y la 

fístula enterocutánea. Además, el hecho de no realizarse una exploración directa de la cavidad ab-

dominal imposibilita el diagnóstico precoz de anomalías gastrointestinales concomitantes. Es por 

ello que algunos cirujanos recomiendan un estudio de contraste baritado para descartarlas. 

A través de este manejo se ha visto un gran incremento de la supervivencia en pacientes con defec-

tos más complicados, llegado a reportarse estudios con incluso un 70% de tasa de supervivencia al 

alta en pacientes con defectos superiores a 10cm.66 

De hecho, diversos autores señalan que la estrategia terapéutica de primera elección ante onfaloce-

les gigantes es la técnica Paint and Wait utilizando Silvederma® como cobertura tópica.6 

 

 

➢ Terapia de cierre asistido por vacío o terapia “VAC®”  

La Terapia VAC® (por sus siglas en inglés), consiste en la aplicación de presión negativa en la zona 

de la herida con el objetivo de estimular la angiogénesis y mejorar la cicatrización. 

Se ha demostrado que disminuye el edema intestinal y de tejidos blandos, facilita la cura del lecho 

en caso de heridas infectadas y mejora la formación del tejido de granulación. Además, se puede 

aplicar en caso de rotura del saco y cuando, a pesar del uso de otras técnicas como la interposición 

de mallas, no se logra el cierre fascial completo.39 

Sin embargo, a pesar de todas estas ventajas, sólo se recurre a esta técnica cuando falla el resto pues 

no se tiene tanta experiencia clínica. 68,69 
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DISCUSIÓN 

Existen múltiples teorías que tratan de explicar el origen del onfalocele, si bien su etiopatogenia 

todavía hoy se desconoce.   

Se ha observado una importante asociación entre la aparición de onfalocele y aneuploidías y, a 

diferencia de otros defectos de la pared abdominal como la gastrosquisis, la influencia por factores 

ambientales es mínima, lo que hace imposible impartir medidas de prevención primaria.    

De esta forma, los esfuerzos preventivos se centran en la detección precoz mediante el cribado 

prenatal convencional. Recientemente se plantea el uso de Doppler de AMS, como método más 

específico, para lograr un diagnóstico más preciso que posibilite el diagnóstico diferencial con 

patologías similares. En función de estos hallazgos, se establecerá un pronóstico lo más ajustado a 

la realidad para aportar el mejor consejo genético a los progenitores.    

Sin embargo, el nacimiento determina una modificación del pronóstico, pues prenatalmente ciertas 

alteraciones morfológicas pueden pasar desapercibidas y, además, en el periodo perinatal se 

manifiestan las complicaciones funcionales, como es la insuficiencia respiratoria secundaria a 

hipoplasia pulmonar congénita.  

Con respecto a las opciones terapéuticas, a lo largo del tiempo se han ido implementando nuevos 

métodos, cuya indicación dependerá de varios factores.  

Ante onfaloceles pequeños se opta por un cierre quirúrgico primario, que no es posible en el caso de 

onfaloceles gigantes por el elevado riesgo vital, lo que hace necesario retrasar el cierre del defecto 

en estos casos, facilitando una reintroducción progresiva mediante silos o soluciones tópicas 

desecantes, entre otras, como puente hacia el cierre definitivo. Evidentemente, el riesgo es mucho 

mayor en estos casos, pues el defecto permanece abierto durante más tiempo, incrementando el 

riesgo de infección nosocomial y el tiempo de estancia hospitalaria.  De hecho, las tasas de morbi-

mortalidad asociada son mayores que en el caso de cierre primario, aunque se ha visto una relación 

inversa entre el tamaño del onfalocele y la presencia de defectos genéticos, mejorando el pronóstico 

a largo plazo.    

En definitiva, tanto desde un punto de vista quirúrgico como evolutivo, los onfaloceles con mejor 

pronóstico de supervivencia y calidad de vida son los onfaloceles pequeños aislados. 

 



−  − 

 

CONCLUSIONES 

1. El onfalocele es una patología de origen embriológico desconocido, cuyo principal factor de 

riesgo etiopatogénico viene determinado genéticamente, y con una incidencia de 1/4000-

6000 recién nacidos vivos, aunque prenatalmente la incidencia esta sea mayor. 

2. La prevención primaria no es posible, de manera que los esfuerzos se concentran en un 

diagnóstico precoz, que se realizará prenatalmente mediante diferentes métodos de cribado, 

principalmente ecografía y analíticas sanguíneas. 

3. No hay consenso en su clasificación según el tamaño, aunque el criterio quirúrgico es el más 

aceptado. 

4. Las principales complicaciones, en caso de darse, son la insuficiencia respiratoria y la 

ruptura del saco. 

5. El onfalocele gigante supone mayor riesgo de patologías crónicas, como reflujo 

gastroesofágico o asma. 

6. El tratamiento perinatal puede ser quirúrgico, mediante cierre primario o cierre por etapas, y 

no quirúrgico, utilizando sulfadiazina de plata tópica o “Paint and Wait”. Tras el mismo, 

estos niños evolucionarán de forma similar a uno sin patología previa.  

7. El tipo de onfalocele con mejor pronóstico es el aislado con cariotipo normal y con un 

defecto menor a 5cm. 
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