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Introduccion:

- La hernia diafragmatica congénita (HDC) consiste en un defecto de cierre del diafragma que provoca la
discontinuidad del mismo, lo que permite que las visceras abdominales se desplacen hacia la cavidad
toracica.

- Afecta a 1 de cada 3000 nacidos vivos (siendo la mas frecuente la de Bochdalek 70%). Es un trastorno
heterogéneo con resultados muy variables.

- Su diagndstico se realiza de forma prenatal hasta en 2/3 de los casos mediante ecografia obstétrica en
el segundo trimestre de gestacidn.

- Aproximadamente el 40 % de los pacientes con HDC presentan otras malformaciones congénitas
(principalmente cardiacas y del sistema nervioso central), anomalias cromosdmicas (trisomias 21, 18 y
13, entre otros) o sindromes genéticos asociados (sindrome de Fryns, sindrome de Lange o sindrome
de Marfan, etc).
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Introduccion:

- Es una anomalia potencialmente grave que requiere una evaluacion y manejo multidisciplinario.

- La prediccidn personalizada de la gravedad y el prondstico de la enfermedad mediante pruebas de
imagen avanzadas [ecografia y resonancia magnética (RM), principalmente] es necesaria para asesorar
a los familiares, pero también para valorar el potencial manejo perinatal.

- Las anomalias asociadas se consideran un factor independiente para la supervivencia, y menos del
15% de los pacientes con anomalias asociadas sobreviven.

- En este contexto, presentamos una serie de casos de diagndstico perinatal de hernias diafragmaticas
congénitas de localizacion atipica, describiendo sus caracteristicas clinicas, hallazgos por imagen,
estrategias de manejo prenatal y neonatal, asi como sus desenlaces a corto plazo.
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Introduccion:
Intrapleural Mediastinica

Afecta el tenddn central en la parte anterior o el
hiato esofagico/VCl en la parte posterior

- Anteriores: suelen contener el higado.

A través de la porcion muscular
del diafragma

- ! 0p): 0 . . . .
.Mas. Zecuente (80%); 90% Condicionan desplazamiento posterior del
lzquierdas. corazon +/- derrame pericardico.
- Destplaiz:mlelnto mediastinico - Posteriores:
contrataterat. - H. Hiato esofdgicas: suelen contener el o T e HDC
C . ’ / 3 igura 1. Tipos de .
- Cf)ntemdo' Intestino, estomago, eStor_nago +/ ID. Verde: intrapleural. Defecto en porcién muscular
higado y bazo. - H. Hiato de la VCI: pueden contener el del diafragma.
Rojo y amarillo: mediastinicas. Defecto en el

higado. En ocasiones: asocian otras
anomalias pulmonares y vasculares.

tendon central Rojo: anteriores (retroesternales).
Amarillo: posteriores (esofagica o a través del
hiato de VCI).
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- Describir los tipos menos frecuentes de hernia diafragmatica congénita (HDC) de presentacion
fetal o neonatal.

- Revisar los casos diagnosticados en nuestro centro.

- Valorar su asociacién a otras malformaciones y evolucién postnatal.
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L} Material y métodos:

- Se realizd un estudio observacional, descriptivo y retrospectivo basado en la revisidon de los casos de hernia diafragmatica
congénita de localizacidn atipica, diagnosticados en época perinatal entre 2006-2026, en un hospital terciario de
referencia quirurgico-pediatrico. El estudio se complementd con una revisidon de la literatura cientifica relacionada con el

tema.

- Se revisaron las pruebas de imagen correspondientes a los casos de HDC diagnosticados prenatalmente mediante
ecografia y remitidos para estudio con resonancia magnética fetal, asi como aquellos identificados tras el nacimiento y

evaluados en el periodo neonatal. Se excluyeron los casos de HDC tipo Bochdalek.

- Se realizd una revision sistematica de las historias clinicas electrdnicas. Se recogieron las siguientes variables: edad
gestacional o cronoldgica al diagndstico, estudios de imagen realizados, anomalias asociadas, estudios genéticos,

tratamientos y evolucion clinica.
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Caso Dx Pruebas de imagen Anomalias asociadas Genética Cirugia Evolucion
Diagndstico prenatal (22 SG) Ecografia obstétrica. Acodamiento adrtico, CIA 2-3 mm,  Sindrome de Kabuki tipo 1 Pendiente de Buena
1 Defecto diafragmatico anterior y central RM prenatal. hipoplasia renal derecha, valoracion evolucion
Herniacion del [6bulo hepdatico derecho Rx térax, ecografia y RM criptorquidia y leve retrognatia clinica
toracica
Diagndstico prenatal extraclinico. Rx térax y TC toracico Situs inversus totalis. Rasgos dismdrficos; Sin Laparoscédpica con 1 Buena
Defecto diafragmatico anterior. CIA FO amplia. alteraciones mes y 27 dias de evolucion
2 Herniacion del [6bulo hepatico izquierdo vida. clinica
Al nacimiento. Rx térax, ecografia, RM Tetralogia de Fallot + canal AV. No realizado Laparoscdpica a los Exitus
Defecto diafragmatico anterior. tordcica y TC toracica Doble vena cava superior. 15 dias de vida.
3 Herniacion del [6bulo hepdatico derecho e
izquierdo
Al nacimiento. Rx torax, ecografia y RM DAP vy CIA FO 3-4 mm No realizado Laparoscopica al mes Buena
Defecto diafragmatico anterior. toracica de vida evolucion
4 Herniacion del l6bulo hepdatico derecho e clinica
izquierdo
Al nacimiento Rx térax, ecografia y RM Displasia multiquistica renal y Cariotipo: 47 XY +18; No Exitus
Defecto diafragmatico anterior. toracica megauréter derecho. Criptorquidia. Trisomia 18, sindrome de
5 Herniacion del lébulo hepatico derecho Edwards

Tabla 1. Resultados de nuestro hospital de pacientes con HDC diferente a Bochdalek diagnosticados entre 2006 y 2026. SG = semanas de gestacion. RM =
Resonancia magnética. Rx = Radiografia. TC = Tomografia computerizada. CIA= Comunicaciéon interauricular. FO = Foramen oval. Canal AV = Canal
auriculo-ventricular. DAP = Ductus arterioso persistente.
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Resultados - Diagndstico
PRENATAL

- Herramienta principal en la deteccidon de HDC (2° trimestre). - Valoracién del contenido herniado.

Cuantificacion del volumen pulmonar.
Identificacién de anomalias asociadas.

- Valoraciéon de la presencia de visceras abdominales en térax fetal, -
desplazamiento mediastinico y calculo del cociente pulmdn-cabeza -
observado/esperado (LHR O/E, <25%: signo de mal prondstico).

POSTNATAL

diafragmatica y desplazamiento
mediastinico.

Medicién  del tamafno vy
localizacién del defecto
diafragmatico.

diafragmatico, el contenido
herniado y las estructuras
vasculares y pulmonares.

- Prueba inicial. - Confirmacion del diagndstico. - Excelente resolucién - Cuantificacion del volumen
- Valoracidn de signos indirectos: - Identificacion del contenido anatomica. pulmonar.
ausencia de cupula herniado. Valoracién del defecto Valoracién del defecto

diafragmatico, el contenido
herniado y las estructuras
vasculares y pulmonares.
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Resultados - Diagnostico
PRENATAL
Ecografia obstétrica RM Magnética Fetal

w0

TC toraco-abdominopélvica RM toraco-abdominopélvica

POSTNATAL

Radiografia de torax

Figura 2. Ejemplos de las diferentes pruebas de imagen disponibles para el diagndstico perinatal de HDC.
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Resultados - Diagndstico
PRENATAL - ECOGRAFIA OBSTETRICA

Prueba de cribado y diagnéstico inicial (2/3 de los casos se detectan
en el 2° trimestre)

e Valorar localizacion y contenido herniado.
e Desplazamiento mediastinico.
e Hipoplasia pulmonar: [Calculo del LHR (lung-to-head ratio)].
e Otros hallazgos: polihidramnios y anomalias asociadas
(ejemplos de nuestro hospital en figura 12).
LHR = Area del pulmdn contralateral (mm)2 O/E LHR (%) = LHR observado x 100
Circunferencia cefélica (mm) LHR esperado para la edad gestacional

Figura 3. Caso 1. Ecografia obstétrica en 2° trimestre de gestacién (27 + 1 SG).

A. HDC anterior con herniacién de lébulo hepatico derecho (H). Eje cardiaco desplazado a la
izquierda, sin desplazamiento de mediastino. (PD: pulmdn derecho; Pl: pulmdn izquierdo).

B: Corte sagital identificandose contenido hepatico herniado. Borde diafragmdtico normal (flechas
blancas).

C y D: Mediciones de volumetria pulmonar y circunferencia cefalica. LHR O/E = 77%.
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Resultados - Diagndstico
PRENATAL - RM FETAL

La hernia diafragmatica congénita es la principal indicacion para la resonancia
magnética toracica fetal:

e Identificacidn y caracterizacion del contenido herniado (higado, estédmago,
intestino, entre otros).
e Localizacion del defecto diafragmatico:

o Calculo del ratio defecto-diafragma (DDR): correlacion significativa con

la clasificacion intraoperatoria y la supervivencia neonatal.
e Cuantificacion objetiva del volumen pulmonar fetal:

o  Volumen pulmonar total observado/esperado (o/e TFLV): prediccion de
supervivencia neonatal y morbilidad (< 35% mayor riesgo de
mortalidad y enfermedad pulmonar cronica).

e Valoracién del volumen hepatico herniado ( > 20% peor prondstico).

Figura 4. Caso 1. RM fetal (22 + 1 semanas de gestacion).

A. Corte coronal. Defecto congénito diafragmatico anterior, con herniacion parcial del [6bulo hepatico derecho.
B y D: Cortes sagitales. Herniacion hepatica de localizacion anterior.

C: Corte axial. Parénquima hepatico visible a nivel de cavidades cardiacas.
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Resultados - Diagndstico
PRENATAL - RM FETAL

La hernia diafragmatica congénita es la principal indicacion para la resonancia
magnética toracica fetal:

|dentificacion y caracterizacion del contenido herniado (higado, estémago,
intestino, entre otros).
Localizacion del defecto diafragmatico:

o Calculo del ratio defecto-diafragma (DDR): correlacion significativa con

la clasificacion intraoperatoria y la supervivencia neonatal.
Cuantificacion objetiva del volumen pulmonar fetal:

o  Volumen pulmonar total observado/esperado (o/e TFLV): prediccion de
supervivencia neonatal y morbilidad (< 35% mayor riesgo de
mortalidad y enfermedad pulmonar cronica).

Valoracién del volumen hepatico herniado ( > 20% peor prondstico).

DDR: Un DDR elevado
indica un defecto grande,
asociado a mayor grado de
hipoplasia pulmonar y peor
prondstico, incluyendo
mayor mortalidad y
morbilidad.

Fundamental para la
estratificacion de riesgo, la
toma de decisiones
terapéuticas y el
asesoramiento familiar.

Figura 5. Caso 1. RM fetal
(29 semanas de gestacion).
Calculo del DDR: 2,95/6,65
x 100 = 44,36%.
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Resultados - Diagndstico
PRENATAL - RM FETAL
O/E TFLV (Observed/Expected Total Fetal

La hernia diafragmatica congénita es la principal indicacidon para la resonancia Lung Volume): Evaluacién objetiva de la

magnética toracica fetal: hipoplasia pulmonar y es ampliamente

o _ _ ) ) utilizado para estratificar el prondéstico en HDC
e Identificacidn y caracterizacion del contenido herniado (higado, estédmago,

intestino, entre otros). TFLV esperado (ml) = 0.0033 x (edad
e Localizacion del defecto diafragmatico: gestacional en dias)2.
o Calculo del ratio defecto-diafragma (DDR): correlacion significativa con
la clasificacion intraoperatoria y la supervivencia neonatal. O/E TFLV % = TFLV observado/TFLV esperado
e Cuantificacidon objetiva del volumen pulmonar fetal: x 100.
o  Volumen pulmonar total observado/esperado (o/e TFLV): prediccion de
supervivencia neonatal y morbilidad (< 35% mayor riesgo de =

mortalidad y enfermedad pulmonar cronica).
e Valoracidn del volumen hepatico herniado (> 20% peor prondstico).

9y,
y
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7
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Figura 6. Caso 1. Calculo del O/E TLFV %.

22 + 1 SG = 155 dias.

TFLV esperado (ml) = 0.0033 x (155)2= 0.0033 x 24025 = 79,28 ml.

O/E TFLV % = TFLV observado/TFLV esperado x 100 = 44,21 /79,28 x 100 = 55,76 %.
Un O/E TFLV de 55,76% corresponde a una hipoplasia pulmonar leve con un volumen pulmonar cercano a la normalidad y un :
prondstico generalmente favorable (en ausencia de otros factores de riesgo). VVolumenwggr2 12 chik
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Resultados - Diagndstico

PRENATAL - RM FETAL

La hernia diafragmatica congénita es la principal indicacion para la resonancia
magnética toracica fetal:

e Identificacidn y caracterizacion del contenido herniado (higado, estédmago,
intestino, entre otros).

e Localizacion del defecto diafragmatico:

o Calculo del ratio defecto-diafragma (DDR): correlacion significativa con

la clasificacion intraoperatoria y la supervivencia neonatal
e Cuantificacion objetiva del volumen pulmonar fetal:

o  Volumen pulmonar total observado/esperado (o/e TFLV): prediccion de
supervivencia neonatal y morbilidad (< 35% mayor riesgo de
mortalidad y enfermedad pulmonar cronica).

e Valoracion del volumen hepatico herniado ( > 20% peor prondstico)

Figura 7. Caso 1. Calculo del volumen hepatico herniado.
Volumen hepatico herniado = volumen herniado/volumen hepatico total x 100% = 5,6/82,438 = 6,79%.

Buen prondstico:

- <20 % del volumen hepatico total. Se relaciona
con menor riesgo de complicaciones
respiratorias.

Peor prondstico:

- Volumen hepdtico herniado > 21 % del
volumen hepatico total.

- Se asocia a mayor gravedad, con incremento de
mortalidad, mayor necesidad de ECMO y mayor
probabilidad de enfermedad pulmonar crénica.

6 cm?®
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Resultados - Diagndstico
POSTNATAL - Rx Torax

e Confirmacién de la sospecha clinica de HDC y diferenciacion de
la HDC de otras causas de distress respiratorio neonatal:

o Hallazgos: presencia de estructuras abdominales en
cavidad toracica, elevacion del diafragma,
desplazamiento mediastinico, desviacion de tubo
endotraqueal, sonda gastrica y catéteres umbilicales,
entre otros.

e Informacién prondstica (localizacion de las estructuras
herniadas, hipoplasia pulmonar y complicaciones asociadas).

| N

Figura 8. Radiografia de tdérax neonatal de distintos pacientes con HDC

diferente a Bochdalek.
A-E: Masa mediastinica, en relacion con herniacion hepatica, con desplazamiento

mediastinico contralateral.
Ay E: Catéter venoso umbilical de localizacidn atipica que ayuda al diagndstico.
B: Dextrocardia (situs inversus totalis).

D.Caso 4
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Resultados - Diagndstico
POSTNATAL - Ecografia

Confirmacion de la presencia de
visceras abdominales en la cavidad
toracica.

|dentificacion del defecto
diafragmatico:

o Evaluacidn del tamafno vy
localizacion del defecto —
planificar estrategia quirdrgica y
tipo de reparacion

Deteccion de complicaciones
asociadas, como neumotdrax, derrame
pleural, entre otros.

Limitaciones: | sensibilidad en
defectos diafragmaticos pequenios.

Figura 9. Ecografia toracica y abdominal.
A-D 1: Planos transversales centrada a nivel de corazoén identificandose higado herniado adyacente.
A-D 2: Planos sagitales identificandose contenido hepatico en cavidad toracica.
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Resultados - Diagndstico
POSTNATAL - TC Toracico y Abdominopélvica

e Definicidn  con precisiéon la anatomia del
defecto diafragmatico.

e Valoracidn del contenido herniado y la relacion
con estructuras toracicas y abdominales:

o Contraste intravenoso (CIV): permite la
adecuada valoracion de estructuras
vasculares.

e Valoracion de complicaciones o anomalias
asociadas:

o Cuantificacion del volumen pulmonar vy
evaluacion de la hipoplasia pulmonar.

o Permite la planificacidon del tratamiento.

Figura 10. TC toracoabdominal con CIV.
A: Caso 2. Situs inversus totalis con dextrocardia. Herniacion diafragmatica anterior con desplazamiento de ldbulo hepatico izquierdo.

B: Caso 3. Hernia diafragmatica congénita de localizacidon anterior con herniacion de lébulo hepatico derecho. Tetralogia de Fallot y canal AV.




Q R CONGRESO
<

VALENCIA \ 9O NACIONAL
120 - 23 MAYO 2026 , ———
IO & . ZFeRM i

Resultados - Diagndstico
POSTNATAL - RM Toracico y Abdominopélvica

e Localizacion del defecto diafragmatico:

o Calculo del ratio defecto-diafragma (DDR): correlacion
significativa con la clasificacion intraoperatoria y la
supervivencia neonatal

e Identificacidon y caracterizacion del contenido herniado (higado,
estdmago, intestino, entre otros)
e Cuantificacidon objetiva del volumen pulmonar fetal

o  Volumen pulmonar total observado/esperado (o/e TFLV):

prediccion de supervivencia neonatal y morbilidad

Figura 11. RM neonatal.
A-D. Imagenes de 4 casos de HDC distintas a Bochdalek (hernias
diafragmaticas anteriores). Planos coronal, sagital y axial (a nivel de corazon).
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Resultados - Malformaciones asociadas

Caso 1

Figura 12.

Leve retrognatia. Al: Ecografia obstétrica.
A2: RM fetal. A3: RM neonatal.

RM fetal. Kinking (acodamiento) adrtico
(punta de flecha).

Hipoplasia
amarillas). Cl: Ecografia obstétrica. C2:
abdominal
neonatal. C4-C6: RM abdominal neonatal.
C7: Ecografia abdominal de control.

Ecografia
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Resultados - Malformaciones asociadas

Figura 13. TC toracoabdominal con CIV.

A: Reconstruccion MIP (maxima intensidad de proyeccion). Situs inversus totalis.

B: Dextrocardia.

C: CIA FO amplia. Al = Auricula izquierda. AD = Auricula derecha.

C: Situs inversus totalis. Higado (H) a la izquierda y bazo (B) a la derecha. Camara gastrica (E) lateralizada a la derecha con sonda gastrica en

su interior. No se identifican otras anomalias asociadas.
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Resultados - Malformaciones asociadas

Caso 3 -
A 3 <
Figura 14. Resonancia magnética. Tetralogia de Fallot y canal AV. Ausencia de eje porto-esplénico, drenaje
independiente de vena esplénica/mesentérica superior y vena porta en AD. Doble vena cava superior (izquierda
drena en vertiente izquierda auricular).
Caso 4 Figura 15. Ecocardiografia.

A: CIA fosa oval de 3-4 mm.
B: Ductus arterioso persistente de 3,5 mm.




2 Q CONGRESO
VALENCIA 9 © NACIONAL
20 - 23 MAYO 2026 l’———\
LACIO DE CONGRESOS hs : SR
| . D _ s

Resultados - Malformaciones asociadas

Figura 16. Ecografia neonatal y RM neonatal.
A, By D: Displasia renal multiquistica derecha.
C, E y F: Megauréter derecho.
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Figura 17. Radiografia de tdrax
de control posquirurgico.

A: Caso 2. Situs inversus. Sin
complicaciones.

B: Caso 3. Persiste aumento de
tamano de la silueta cardiaca
sobre todo del borde cardiaco
derecho correspondiente a resto
de parénquima hepatico en
cavidad toracico.

C. Caso 4. Sin evidencia de
complicaciones postquirurgicas.
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.~ Prenatal (2)

" Neonatal (3)

1 1

Ecografia RM fetal Rx térax
obstétrica neonatal

Ecografia RM TC tordcica
neonatal neonatal

Figura 18. Resultados. Momento diagndstico y
pruebas de imagen utilizadas.

A: Grafico del momento del diagndstico. En
nuestro caso fue mas frecuente el diagndstico
neonatal: 40% diagndstico prenatal y 60%
diagndstico neonatal.

B: Distintas pruebas diagndsticas disponibles
para el diagndstico de HDC. Observamos que
la prueba comun en todas es la radiografia de
torax.

I Anomalias asociadas (5)

~ Cardiacas (4)
B Otras (1)

I Genitourinarias (2)

Alteraciones genéticas (2)
! Rasgos dismérficos (sin alteraciones) (1)
[ No realizado (2)

Figura 19. Resultados. Anomalias
asociadas.

Todos los pacientes presentaron anomalias
asociadas, siendo las cardiacas las mas
frecuentes.

El 40% presentd alteraciones genéticas. Un
20% presentd rasgos dismoérficos, pero sin
alteraciones genéticas demostradas. Al
resto (20%) no se le realizd estudio
genético.
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Cirugia laparoscopica (3)

" Exitus (2)

Pendiente de valoracion (1) I Buena evolucidn clinica (3)

A No cirugia (1) B

Figura 20. Resultados. Cirugia laparoscépica y evolucion clinica.
A: EL 60% fue sometido a cirugia laparoscopica, presentando la mayoria de ellos buenos resultados a largo plazo.
B: Caso 2. TC Abdominopélvica con CIV de control. Situs inversus totalis. Lobulacidon diafragmatica sin evidencia de herniacién de visceras abdominales a cavidad

toracica.
C: EL 60% presentd una evolucidn favorable. La evolucion fatal (exitus 40%) se considerd secundaria a la presencia de malformaciones congénitas asociadas.
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Discusion:
[ J
Las hernias diafragmaticas congénitas de localizacion distinta a la posterolateral de Bochdalek constituyen una entidad
poco frecuente dentro del espectro de los defectos diafragmaticos, representando un pequeno porcentaje del total de

HDC descritas en la literatura. Nuestros resultados confirman esta baja frecuencia, ya que en un periodo de dos
décadas, solo se identificaron unos pocos casos de localizacion atipica, lo que coincide con lo publicado en series previas.

Desde el punto de vista embrioldgico y anatdmico, estas hernias se diferencian de las intrapleurales clasicas en que el
defecto afecta al tenddn central lo que condiciona una herniacion mediastinica mas que pleural. Esta diferencia tiene
relevancia clinica, ya que el compromiso del espacio pulmonar suele ser menor que en las hernias posterolaterales
extensas, aunque el prondstico no depende Unicamente del tamano del defecto sino, sobre todo, de la presencia de
malformaciones asociadas. En nuestra serie, todos los pacientes presentaban anomalias adicionales, siendo las
cardiopatias congénitas las mas frecuentes, seguidas de alteraciones genitourinarias o genéticas, lo que concuerda con
la literatura, donde se describe asociacidon malformativa hasta en el 40-60% de los casos de HDC no aislada.
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Discusion:

La RM fetal es clave en la caracterizacion de las HDC atipicas, especialmente cuando la ecografia no define con precisién
la localizacién del defecto o el contenido herniado. Permite diferenciar hernias mediastinicas de intrapleurales, valorar la
relacidn con el higado y el mediastino, y estimar el volumen pulmonar, informacién fundamental para el asesoramiento
prenatal.

En nuestra serie, estas hernias se asociaron con frecuencia a malformaciones estructurales o alteraciones genéticas,
incluyendo cromosomopatias y sindromes malformativos, lo que coincide con la literatura y explica la variabilidad
evolutiva observada.

Desde el punto de vista terapéutico, la mayoria de los pacientes requirieron correccién quirurgica neonatal,
habitualmente mediante abordaje laparoscdpico, con buena evolucién cuando no existian comorbilidades graves. Estos
resultados concuerdan con estudios previos, que describen que las hernias anteriores o del tenddn central suelen ser
reparables, aunque el prondstico global depende de las patologias asociadas.
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Conclusiones:

- La presentacion perinatal de las HDC distintas de las de Bochdalek es extremadamente rara.

- Su diagndstico requiere un alto grado de sospecha, especialmente en el estudio prenatal. La
combinacion de ecografia y resonancia magnética permite una adecuada caracterizacion
anatomica y la deteccion de anomalias asociadas, que son el principal factor prondstico.

- Nuestros resultados refuerzan la importancia del enfoque multidisciplinario en centros de
referencia, tanto para el diagndstico como para el manejo perinatal y quirdrgico de estos
pacientes.
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