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ÍLEO MECONIAL, DIAGNOSTICO  CLÍNICO, GENÉTICO Y MOLECULAR EN EL 

RECIÉN NACIDO 

El íleo meconial es causa de obstrucción intestinal 

en el recién nacido, se asocia en el 10% de los 

pacientes a mucovisidosis. Se caracteriza por el 

bloqueo del intestino con meconio, lo cual se debe 

a que una glucoproteína mucosa, anormalmente 

viscosa, hace que el meconio sea más espeso, con 

bajo contenido de agua y carbohidratos y 

proporción elevada de proteínas, provocando un 

trastorno de la motilidad intestinal, sin alteraciones en las células ganglionares en 

la mayoría de las veces(1). 

Las manifestaciones clínicas van a estar dadas por la no expulsión del meconio en 

las primeras 24-48 horas, vómito biliar, abdomen distendido, masa palpable y 

ascitis, aunque esta última es rara vez observada (2). 

Dado que la causa más frecuente del íleo meconial es la mucovisidosis, de ser 

factible es necesario buscar intencionadamente la mutación que permite hacer el 

diagnóstico de la enfermedad. Esta patología es causada por la presencia de 

mutaciones en el gen CFTR que codifica para un canal de cloro denominado 

proteína reguladora de la conductancia transmembranal (CFTR). Hasta la fecha se 

han reportado alrededor de 1,300 mutaciones diferentes, cuya frecuencia varía 

entre los diversos grupos étnicos (1, 3). 

La fibrosis quística o mucovisidosis descrita en 1930, tiene un modo de herencia 

autosómico recesivo, afecta a ambos sexos por igual y su transmisión es horizontal, 

es decir, generalmente sólo hay individuos afectados en una hermandad. Las 

mutaciones se encuentran en ambos alelos del gen CFTR; se les denomina 

homocigotos cuando éstos portan mutaciones idénticas y heterocigotos 

compuestos, cuando la mutación en cada uno de los alelos es diferente. (3, 4, 5, 6)  En 

1989, gracias a la disponibilidad de un gran número de familias con dos o más 

individuos afectados, se logró la clonación del gen responsable de la FQ (7). 



Una de las ventajas del diagnóstico molecular, es que puede llevarse a cabo a partir 

de DNA extraído de una gran variedad de fuentes y realizarse mediante 

metodología sencilla y cada vez más accesible (3). 

Frecuente en la población caucásica, donde se presenta con una incidencia de uno 

por cada 2,000–3,500 recién nacidos vivos y se estima que uno de cada 25 

individuos es portador sano de la mutación. (1 En los países desarrollados los 

pacientes con fibrosis quística tienen una expectativa de vida de aproximadamente 

35 años (7, 8). 

El 90% de los recién nacidos con íleo meconial tienen fibrosis quística y del 10-15% 

de los niños con fibrosis quística debutan con íleo meconial con hallazgos 

ecográficos prenatales del síndrome in útero, con polihidramnios y evolución hacia 

la perforación intestinal con calcificaciones intraabdominales, pero lo usual es 

encontrar un neonato con distensión abdominal progresiva y vómito desde las 

pocas horas de nacido (9, 10, 11). 

Con excepción de la función pancreática, las manifestaciones clínicas de la FQ son 

variables aún en pacientes con el mismo genotipo, por lo que la presencia de las 

diferentes mutaciones en el CFTR explica sólo parcialmente la heterogeneidad 

clínica de la FQ (3). 

Las manifestaciones clínicas pulmonares y gastrointestinales son las más frecuentes 

después del nacimiento. La deficiente degradación de proteínas por la insuficiencia 

pancreática, así como la disminución de bilis y de secreción pancreática y la 

hidratación incompleta de las heces, al alterarse en la célula del epitelio intestinal, 

el flujo de cloro y con este la salida de sodio y agua, provocan la precipitación de 

los solutos y el bolo fecal no solo se espesa, se torna viscoso, adherente y termina 

por obstruir la luz a nivel del íleon terminal, formándose un molde que se extiende 

proximalmente, dando dilatación del intestino delgado proximal, la que se 

demuestra en la radiografía simple de abdomen(12). 

Puede estar no complicado y los recién nacidos presentan al examen físico, en el 

primero y segundo día de vida, distensión abdominal, no excepcionalmente 

expulsan meconio y tienen un ano pequeño, se puede palpar un gran asa intestinal 

dilatada “pastosa”. La impactación del meconio, al ocasionar isquemia, puede no 

llegar a la perforación y entonces provocar detención del desarrollo intestinal con la 

aparición de atresias ileales. El denominado síndrome de tapón de meconio, con 

obstrucción parcial, aparece cuando la masa meconial se localiza distalmente, a 

nivel del colon. Estadísticamente es menos específico como indicador de la 



enfermedad que el ileal que alcanza el 30%. Los pacientes que presentan el cuadro 

complicado nacen con perforación y gangrena intestinal (1, 12, 13). 

La radiografía de abdomen simple muestra imagen de obstrucción intestinal baja 

con acumulo meconial que da imagen de vidrio esmerilado o aspecto granuloso. 

Pueden aparecer calcificaciones, lo que traduce una peritonitis meconial (lo que no 

es infrecuente  (1, 12, 13, 14). 

Los enemas con contraste pueden ser tanto diagnósticos como terapéuticos; el 

recién nacido debe estar bien hidratado y puede emplearse el diatrizoato de 

meglumina, así como diatrizoato sódico o la acetilcisteína. Observándose un colon 

hipoplásico que no se distiende con el paso del contraste y que después de superar 

la válvula ileocecal, se encuentra el sitio de obstrucción con la masa de meconio. Si 

el diagnóstico es seguro y el recién nacido está estable, se repiten los enemas (12, 

15). 

Es preciso un tratamiento quirúrgico si el enema con contraste no consigue aliviar 

la obstrucción, (se reseca la porción más dilatada del intestino y se efectúa 

ileostomía transitoria por la gran dificultad en extraer el meconio (1, 13). 

Frecuentemente los pacientes con diagnóstico de Ilio meconial fallecen en el primer 

mes de vida, pues no se logra establecer un tránsito intestinal adecuado, por lo que 

no llegan a desarrollar las manifestaciones respiratorias, de la mucovisidosis, en 

este período. El diagnóstico de fibrosis quística se realiza ya en la etapa de lactante 

o preescolar cuando ya el paciente ha presentado múltiples infecciones respiratorias 

mediante la determinación de los electrolitos en el sudor. Ésta prueba es difícil de 

realizar en el recién nacido, y el diagnostico de biología molecular es costoso pero 

sencillo, del cual se pueden beneficiar los paciente, permitiendo imponer 

tratamiento temprano y profiláctico para las infecciones respiratoria. Favoreciendo 

así la supervivencia de la paciente con una adecuada calidad de vida y desarrollo 

psicomotor. 
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