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RESUMEN

Objetivo: Reportar un caso de síndrome de Body Stalk en 
una gestante con antecedente de consumo de sustancias 
psicoactivas y sífilis gestacional. 

Descripción de caso: Presentamos un caso de síndrome 
de Body Stalk diagnosticado a las 10 semanas de edad 
gestacional. El embrión presentaba múltiples defectos 
característicos del síndrome, incluyendo defectos de 
la pared abdominal y de extremidades inferiores. El 

ABSTRACT

Objective: Report a case of Body Stalk Syndrome in 
a pregnant woman with a history of psychoactive 
substance use and gestational syphilis.

Description: We present a case of Body Stalk 
syndrome diagnosed at 10 weeks' gestation on a first 
trimester ultrasound. The embryo presented multiple 
abnormalities characteristic of the syndrome, including 
abdominal wall defects and fetal dysmorphology. The 
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síndrome de Body Stalk es un defecto congénito poco 
frecuente con mal pronóstico.

Conclusiones: El síndrome de Body Stalk es un defecto 
congénito severo el cual es incompatible con la vida. El 
diagnóstico prenatal ultrasonográfico ayuda a definir la 
conducta obstétrica y disminuye el riesgo de morbilidad 
materna.

Palabras clave: Desarrollo embrionari; Pared 
abdomina; Ultrasonografía prenata; Anomalías 
congénitas.

Body Stalk syndrome is a rare congenital anomaly with 
poor prognosis.

Conclusions: Body Stalk syndrome is a severe birth defect 
which is incompatible with life. Prenatal ultrasonographic 
diagnosis contributes to defining obstetric management 
and decreases the risk of maternal morbidity.

Keywords: Embryonic Development; Abdominal Wall; 
Ultrasonography Prenatal; Congenital Abnormalities  

INTRODUCCIÓN

La anomalía del tallo corporal conocido como Síndrome 
de Body Stalk (SBS) se trata de un defecto congénito 
incompatible con la vida (1). La prevalencia a nivel global 
es de 1/14.000 - 1/42.000 embarazos (2), y no se tienen 
datos a nivel nacional. Se considera que las cifras reales 
podrían estar subestimadas ya que este tipo de alteraciones 
pueden ser la responsables de un número significativo de 
abortos espontáneos (3). 

El SBS consiste en un defecto severo de la pared 
toracoabdominal que provoca evisceración y adherencia a 
la placenta (4), puede estar acompañado de anomalías de 
extremidades, columna y genitourinarias (5). Se asocia a un 
cordón umbilical muy corto o ausente (6). Los factores de 
riesgo asociados no están muy bien definidos pero la edad 
materna joven, el consumo de cocaína, tabaquismo, el bajo 
nivel educativo materno y el embarazo no planeado se han 
visto relacionados (7).

El diagnóstico es básicamente ecográfico al final del primer 
trimestre (8), sin embargo, el diagnóstico definitivo es 
anatomopatológico (9). Generalmente, no se ha visto 
asociado a alteraciones cromosómicas (10), pero desde 
hace algunos años se ha propuesto que su etiología tiene 
un componente genético con un patrón de herencia ligado 
al cromosoma X dominante, específicamente en el brazo 
largo (11). No existe tratamiento y generalmente, se 
realiza interrupción del embarazo temprano, ya que de 
forma tardía aumenta la morbilidad materna (12). Previa 
autorización y firma de consentimiento informado de la 
paciente, se analiza y se presenta un caso clínico de SBS 
encontrado en un hospital público de Popayán, Colombia.

CASO CLÍNICO

Paciente de 18 años, primigestante, procedente de la zona 
rural del municipio de Popayán, con antecedentes médicos 
de consumo de sustancias psicoactivas (cocaína), obesidad 
grado II y sífilis gestacional no tratada (recibió una sola dosis 
de penicilina con posterior abandono del tratamiento). 

Ingresó al servicio urgencias de ginecología derivada 
por medicina materno fetal por diagnóstico ecográfico 
de embarazo de 10,4 semanas, con embrión único vivo,  
edema de tejido celular subcutáneo especialmente a nivel 
occipital, además irregularidad de la pared abdominal 
correspondiente a defecto de la pared abdominal abierto 
con protrusión de hígado y asas intestinales en contacto con 
el espacio extra celómico (Figuras 1-3), feto incompatible 
con la vida, con diagnóstico ultrasonográfico de SBS.

Examen físico de ingreso sin alteraciones, reporte 
de paraclínicos Hemograma con leucocitos 7.480/μL, 
neutrófilos 4.970/μL, linfocitos 1.67/μL, hemoglobina 
12.2 g/dL, hematocrito 37 %, plaquetas 350.000/μL, 
VDRL (serología) reactivo a 32 diluciones y FTA ABS 
(prueba treponémica) positivo, parcial de orina y gram 
de orina sin centrifugar sin alteraciones, VIH (prueba 
rápida para el virus de inmunodeficiencia humana) 
negativo. Se inició manejo con penicilina benzatínica 
2.400.000 UI intramuscular.

Luego de la consejería y las recomendaciones realizadas 
a la madre sobre la patología, ella solicitó la interrupción 
voluntaria del embarazo (IVE), por lo tanto, se adelantó 
el cumplimiento de la documentación exigida por la 
legislación colombiana y posteriormente se inició el 
protocolo de IVE con manejo médico con misoprostol, 
hasta lograr la expulsión del embarazo.

Finalmente, el informe de patología reveló a la microscopía 
eritrocitos, fibrina, polimorfonucleares neutrófilos, glándulas 
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endometriales secretoras, decidua, células trofoblásticas 
y abundantes vellosidades coriales histológicamente 
compatible con restos ovulares.

Se completó el esquema antibiótico para sífilis, tanto para 
la paciente como para su pareja y se brindó asesoría en 
planificación familiar y prevención de enfermedades de 
transmisión sexual (ETS).

Figura 1. Imagen en 3D- Deformidad de extremidades inferiores 
y defecto de pared abdominal

Figura 2.  Imagen 2D- Defecto de pared abdominal, presencia de 
abdomen y extremidades inferiores en espacio extra celómico. Se 
señala membrana amniótica.

Figura 3.  Imagen en 2D- Defecto de pared abdominal

 

DISCUSIÓN

El SBS consiste en una condición rara y letal, caracterizada 
por un defecto extenso de la pared abdominal, 
cifoescoliosis, cordón umbilical rudimentario corto y 
deformidades de las extremidades (13). El diagnóstico 
se basa en los criterios descritos por Van Allen et al, en 
el que deben coexistir 2 de las 3 anomalías planteadas: 
Exencefalia o encefalocele con hendiduras faciales, toraco 
y/o abdominosquisis, y defectos en las extremidades (14), 
características adicionales han sido descritas, tales como 
anomalías urogenitales y adhesión placentaria por lo que 
se han planteado varios fenotipos y formas de expresión 
(15,16). Todos esos hallazgos descritos, fueron encontrados 
en el caso presentado.

Dentro de las hipótesis planteadas se encuentran tres: la 
primera de ellas es una ruptura temprana del amnios antes 
de la obliteración de la cavidad celómica que implica que 
parte del feto ingresa a la cavidad celómica lo que conlleva 
a defectos estructurales en la pared abdominal, además de 
restricción del movimiento y su cercanía con la placenta 
explica el acortamiento o ausencia del cordón umbilical 
como se observó en este caso (17). 

La segunda hace referencia a la formación de bandas 
fibróticas amnióticas que generan lesiones traumáticas (18), 
no obstante, desde 1987, Van Allen y colaboradores (19), 
proponen una teoría sobre la disrupción del flujo vascular 
embrionario aproximadamente entre la semana 4 - 6 que 
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termina con el fracaso del cierre de la pared corporal ventral 
y la persistencia de la cavidad celómica extraembrionaria. 
Por lo anterior parece haber una asociación entre el SBS 
y el abuso de cocaína como efecto vasoconstrictor (20), 
y alteración del flujo vascular.  En este caso, la paciente 
presentó como antecedente consumo de sustancias 
psicoactivas, específicamente cocaína.

Finalmente, la tercera teoría es la más aceptada, descrita por 
Hartwig et al en 1989, donde la disgenesia embrionaria es 
el resultado en el plegamiento embrionario (dos laterales, 
caudal y cefálico) anormal, principalmente del lateral que da 
lugar a una falla en la formación del celoma (21). 

En los últimos años se han descrito genes implicados en 
el desarrollo de este síndrome tales como HOX, factor 
de crecimiento de fibroblastos, factor de crecimiento 
transformante, entre otros, con mutaciones de novo que 
solo estarían presentes en el feto y en su descendencia, si su 
reproducción fuera una opción (22). 

El SBS se diagnostica generalmente en los dos primeros 
trimestres del embarazo mediante ultrasonido, son pocos 
los casos en donde se describen en el tercer trimestre de 
gestación o al nacimiento (23). En el caso presentado 
el diagnóstico se realizó al final del primer trimestre, 
lo cual concuerda con lo reportado por otros autores. 
Recientemente, se está utilizando la resonancia magnética 
nuclear para caracterizar mejor las anomalías, especialmente 
las cerebrales y pulmonares (24). Hasta el momento no hay 
intervenciones fetales disponibles (25), y existe una muerte 
temprana al nacimiento en casi todos los reportes (26).

En las pacientes con diagnósticos tardíos o en las que optan por 
continuar con el embarazo existe un aumento de la mortalidad 
materna y eventos adversos los cuales se desarrollan durante 
el trabajo de parto o en la cesárea (27). Es fundamental una 
adecuada consejería al tener un diagnóstico definitivo de SBS 
informando las posibles complicaciones y el derecho a la IVE 
(28). Como fortalezas en este reporte de caso, mencionamos 
el acceso sin limitación a las herramientas diagnósticas 
imagenológicas para el diagnóstico oportuno de la patología, 
lo que permitió la asesoría, el seguimiento clínico y el manejo 
integral de la paciente.

CONCLUSIONES

El síndrome de Body Stalk es un defecto congénito severo el 
cual es incompatible con la vida y no existe una intervención 
terapéutica que pueda mejorar el pronóstico. El diagnóstico 

prenatal ultrasonográfico ayuda a definir la conducta 
obstétrica y disminuye el riesgo de morbilidad materna.
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