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Casos clinicos

Resumen

Paciente con sindrome de Down referido a nuestro depar-
tamento con cianosis y soplo cardiaco. Un ecocardiograma
transtoracico mostré anomalia de Ebstein. Esta asociacion
es extremadamente rara. Se iniciéd manejo médico ya que
la lesiéon en la vélvula tricuspide era leve. De acuerdo con
nuestra revision, se han descrito nicamente 12 casos en
literatura médica.

Palabras clave: Sindrome de Down, anomalia de Ebstein, car-
diopatia congénita.

Ebstein’s anomaly in a patient with Down
syndrome. Case report

Abstract

An infant with Down'’s syndrome was referred to our de-
partment with cyanosis and heart murmur. A transthoracic
echocardiogram demonstrated the presence of Ebstein’s
anomaly. This association is extremely unusual. Medical
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management was initiated since the tricuspid valve lesion
was mild. Only twelve cases, to our knowledge, have been
previously reported.

Key words: Down’s syndrome, Ebstein’s anomaly, congenital
cardiopathy.

INTRODUCCION

El sindrome de Down, descrito por primera vez por
Seguiny Down en 1846 y 1866 respectivamente, es
relativamente comtn. Entre un 40 y 50% de estos
pacientes presenta alguna cardiopatia congénita;
las mds frecuentes son: el defecto septal atrioven-
tricular, el defecto septal auricular, el defecto septal
ventricular, el conducto arterioso persistente y la
tetralogia de Fallot™?.

En 1866, Wilhem Ebstein describié por primera
vez la anomalia que lleva su nombre. Se caracteriza
por un deplazamiento apical anormal y la rotacién
de la valva septal y posterior de la valvula trictspi-
de, desplazamiento del orificio valvular tricuspideo
hacia la porcién apical del ventriculo derecho, dis-
minucién en el tamafio de la porcién funcional del
ventriculo derecho, fibrosis y adelgazamiento del
componente atrializado del ventriculo derecho y
una valva anterior generalmente alargada y parcial-
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Imagenes del caso: otorgadas por los autores

mente fenestrada. Esta anomalia representa del 0.05
al 1% de todos los defectos cardiacos congénitos,
con una incidencia de 1 por 20,000 recién nacidos
vivos. Su asociacién con el sindrome de Down es
extremadamente rara®”.

Presentamos un caso de sindrome de Down aso-
ciado con anomalia de Ebstein y se realiza una revi-
sion de los casos reportados en la literatura médica

mundial.

REPORTE DEL CASO
Paciente del sexo femenino de un mes de vida que
fue referido al servicio de cardiologia pedidtrica de
nuestro hospital con los diagnésticos de sindrome
de Down, hipotiroidismo congénito, cianosis y soplo
cardfaco.

Entre sus antecedentes de importancia estd el
que fue producto de una madre de 42 afios de edad,
con un control prenatal adecuado, contaba un ul-

Figura 1. Radiografia
de térax que muestra
cardiomegalia con
disminucién de la trama
vascular pulmonar.

trasonido prenatal que reporté oligohidramnios,
no se realizé ultrasonido estructural para descar-
tar algin tipo de malformacién congénita. Nace
postérmino de 42 semanas de gestacion por parto
vaginal eutécico.

En el interrogatorio, la madre refirié que la pa-
ciente present$ cianosis y diaforesis por lo que se
sospechd cardiopatia congénita. La exploracién fi-
sica mostré caracteristicas fenotipicas relacionadas
con el sindrome de Down (pliegue epicdntico, puen-
te nasal deprimido, macroglosia, pliegue palmar
Unico); la oximetria de pulso con aire ambiente era
de 86% y contaba con un soplo holosistélico grado
3/6 en el borde paraesternal izquiedo bajo.

La radiografia de térax mostré cardiomegalia
significativa con un indice cardiotordcico de 0.68,
con datos de crecimiento auricular y ventricular
derechos, arco aértico izquierdo y situs solitus ab-
dominal y bronquial con disminucién de la trama
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vascular pulmonar (figura 1). El electrocardiogra-
ma mostrd ritmo sinusal, frecuencia cardiaca de 150
latidos por minuto, eje de QRS a 140° con intervalo
PR de 120 mseg, ondas P altas sugestivas de cre-
cimiento auricular derecho y ondas R altas en V1
sugestivas de crecimiento ventricular derecho. El
ecocardiograma transtordcico mostrd situs solitus,
levocardia, dilatacién de las cavidades derechas.
Con la valva septal de la tricspide desplazada apical-
mente a 8.5 mm, indizado de 40 mm/m? de super-
ficie corporal, con insuficiencia tricuspidea mode-
rada (figura 2). El tronco pulmonar y las ramas se
encontraban bien desarrolladasy sin obstruccién en
el tracto de salida ventricular derecho. Se encontré
un defecto septal auricular de 3.4 mm con cortocir-
cuito bidireccional y un conducto arterioso de 1.6
mm, con cortocirctuito de izquierda a derecha. Se
inicié manejo médico para falla cardiaca (digoxina,
furosemide y espironolactona).

DISCUSION

La anomalia de Ebstein se define como un des-
plazamiento apical de la valva septal de la vdlvula
tricispide de mds de 0.8 cm/m?. Esta se asocia al
adosamiento de la valva septal y posterior de la vél-
vula tricpaspide al miocardio ventricular derecho,
desplazamiento del anillo valvular funcional hacia
la cavidad del ventriculo derecho, dilatacién de la
porcién atrializada del ventriculo derecho, redun-
dancia y fenestraciones en la valva anterior de la
vélvula trictspide y dilatacién del anillo valvular
tricuspideo verdadero®. Las manifestaciones clinicas
varfan desde la insuficiencia cardiaca severa vista en
la etapa fetal o neonatal, a la ausencia de sintomas
con el descubrimiento de los mismos en una eva-
luacién de rutina’.

La asociacién entre anomalia de Ebstein con
sindrome de Down es extremadamente rara, ya que
existen 12 casos reportados en la literatura que se
resumen en la tabla 1.

ANALISIS

En nuestra paciente, la presencia de cianosis y so-
plo cardiaco, ademds del fenotipo Down después
del nacimiento, hicieron sospechar que la cianosis
podria tener un origen cardfaco. El electrocardio-
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Figura 2. a) Vista apical de 4 camaras que muestra la ano-
malia de Ebstein con dilatacion auricular derecha (AD) y des-
plazamiento apical de la valva septal de la vélvula tricispide
(flecha), que lleva a la atrializacion del ventriculo izquierdo.
b) Vista apical 4 cdmaras que muestra un jet de insuficiencia

valvular tricuspidea del ventriculo derecho (VD).

grama mostré dilatacién de la auricula derecha e
hipertrofia ventricular derecha; la radiografia de
térax con cardiomegalia importante. Sin encontrar
evidencia de preexcitacién o episodios de taquicar-
dia supraventricular. Estos hallazgos eran altamente
sugestivos de anomalia de Ebstein. El ecocardio-
grama tuvo un papel decisivo para confirmar este
diagnéstico tan poco frecuente en un paciente con
sindrome de Down.

Al nacimiento, el neonato tiene resistencias vas-
culares pulmonares altas con un incremento en la
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Resumen de los casos de anomalia de Ebstein asociados con sindrome de Down reportados en la
literatura médica

1989 Johnson et al. 17 dias (autopsia)

Falla cardiaca con neumonia fatal | Desconocidos

1992 Venturini et al. 55 afos Ninguna

Desconocidos

Prenatal (21

1999 Silva et al. Después de la amniocentesis Ninguno
semanas)

2003 Bauk et al. 20 afnos Taquiarritmia Ninguno

2004 Leite etal. el B8 Sospe,cha d.e ca.rdlopat.la - Ninguno
semanas) (ventriculo izquierdo hipoplasico)

2007 Cyrus et al. 20 meses

Falla de medro

Defecto septal auricular
ostium secundum

2010 Upadhyay et al.

Primer dia devida |Cardiomegalia

Foramen oval

2013 Pepeta et al.

Primer dia devida | Cianosis y dificultad respiratoria | Conducto arterioso

Prenatal (32

2013 Pepeta et al.
semanas)

Sospecha de cardiopatia Ninguno

2014 Siehr et al.

Primer dia de vida Cianosis

Defecto septal ventricular y
conducto arteiroso

De Rubens-

A Figueroa et al.

14 anos Dolor precordial

Defecto septal auricular
ostium secundum

2015 Tanasan et al. 2.5 meses

Taquipnea

Defecto septal auriculary
ventricular

presién diastdlica final ventricular derecha, por lo
que el cortocircuito de sangre se realiza de derechaa
izquierda a través de la comunicacién interauricular,
lo que ocasiona cianosis y desaturacién. También es
responsable de la disminucién de la trama vascular
pulmonar en la radiografia de térax. A medida que
las resistencias vasculares pulmonares disminuyen,
mejora la distensibilidad del ventriculo derecho y el
cortocircuito se hace de izquierda a derecha a través
de la comunicacién interauricular con disminucién
de la cianosis®.

Los pacientes con sindrome de Down y sintomas
cardiovasculares deben someterse a una evaluacién
cardiolégica completa que incluya un ecocardio-
grama, por la alta incidencia de cardiopatias con-
génitas’. @
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