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Paciente con anomalia de Ebstein
y sindrome de Down. Una extraina
combinacion

RESUMEN

Entre 40 y 60% de los nifios con sindrome de Down padece algtn
tipo de cardiopatia, las mas frecuentes son comunicacién interatrial,
comunicacién interventricular, conducto arterioso persistente o defectos
de los cojinetes endocardicos.

Se describe el caso de un nifo con sindrome de Down, de 14 afios
de edad, con dolor precordial al que se le escuché un soplo cardiaco.
La clinica hizo sospechar comunicacién interauricular. El ecocardio-
grama transtoracico mostr6 anomalia de Ebstein con comunicacién
interauricular. Debido a que la lesion de la valvula trictspide era leve
se consider6 ofrecer manejo médico. El paciente cursé asintomatico
durante el seguimiento clinico.

Conclusiones: la asociacién de sindrome de Down y anomalia de Ebs-
tein es muy rara. Se revisaron los casos previos de la literatura.

Palabras clave: sindrome de Down, sindromes y cardiopatias, anomalia
de Ebstein.

Patient with Ebstein anomaly and Down
syndrome. Strange combination

ABSTRACT

The most common congenital heart diseases in children with Down
syndrome are atrial or ventricular septal defects, patent ductus arteriosus
or endocardial cushion defects.

We describe the unusual association of Down syndrome and Ebstein
anomaly in a 14 years old boy.

A heart murmur was diagnosed; the patient complained precordial
pain. With the clinic characteristics, we diagnosed atrial septal defect.
The transthoracic echocardiogram showed Ebstein anomaly with atrial
septal defect. We decided medical treatment because the tricuspid valve
damage isn"t important. During follow-up the patient was asymptomatic.

Conclusions: The association of Down syndrome and Ebstein’s anomaly
is very rare. Previous cases in the literature were reviewed.

Key words: Down’s syndrome, genetic syndromes with heart defect,
Ebstein’s anomaly.
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INTRODUCCION

El sindrome de Down es una anomalia genética
debida a trisomia del cromosoma 21, que es la
aneuploidia mas frecuente en el humano, su
prevalencia es de 1.3 por cada 1 000 nacidos
vivos.! Fue descrito por primera vez en 1886.'2

La asociacion de este sindrome con cardiopa-
tias es frecuente (40-60% de los casos) y es la
primera causa de muerte en los primeros dos
afos de la vida.

La prevalencia de las cardiopatias en nifios con
sindrome de Down depende del genotipo y de
factores ambientales de donde proviene el pa-
ciente.! En personas caucdsicas con sindrome
de Down la cardiopatia mas comun es el canal
atrio-ventricular (CA-V), seguido por la comuni-
cacién interventricular (CIV) y la comunicacién
interauricular (CIA). Sin embargo, en poblacio-
nes asiaticas, en México y Guatemala, la CIV es
mas frecuente que el CA-V.*

La anomalia de Ebstein fue descrita por primera
ocasion en 1866.° Se caracteriza por fibrosis
de la pared ventricular derecha, displasia y
adherencia de la valva septal de la trictspide
sobre las paredes del ventriculo derecho, con la
subsecuente “atrializacion” de ese ventriculo.”

La asociacién del sindrome de Down con la ano-
malia de Ebstein es extremadamente rara, sélo
se han reportado nueve casos hasta ahora.®' El
objetivo de este trabajo es describir a un paciente
con esta asociacién tan poco usual.

CASO CLiNICO

Paciente masculino de 14 afos de edad que
ingresé al Instituto Nacional de Pediatria con
diagnéstico de sindrome de Down al nacimiento;
fue nuevamente referido por soplo cardiaco y
dolor precordial.
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Examen fisico: buen estado general, con rostro
caracteristico de los pacientes con sindrome
de Down (figura 1), sin cianosis, pulsos perifé-
ricos de intensidad normal. En el precordio se
escuché un soplo expulsivo con segundo ruido
desdoblado y fijo. La radiografia de térax mostré
cardiomegalia con indice cardiotoracico de 0.65
y flujo pulmonar aumentado.

Figura 1. Caracteristicas faciales relacionadas con el
sindrome de Down, con epicanto bilateral, hipertelo-
rismo, boca “en carpa” e implantacién baja de pabe-
llones auriculares. Pliegue “simiano” palmar bilateral.

El electrocardiograma mostré ritmo sinusal, eje
de A QRS a-150°, bloqueo completo de la rama
derecha del haz de His, con segmento ST nega-
tivo en las derivaciones DII, DI, AVF y V2-V4.

El ecocardiograma transtoracico bidimensional
(figura 2) mostré dilatacién de las cavidades
derechas con adherencia de la valva septal de
la trictspide, con valva anterior mévil y libre,
con anillo tricuspideo de 23 mm (indice Z de
-1), insuficiencia tricuspidea moderada con dis-
plasia valvular. La “atrializacién” del ventriculo
derecho fue de 20 mm. El ventriculo derecho era
de buen tamano. Por sus caracteristicas anaté-
micas se clasific6 como tipo A de Carpentier y
un indice de Celermajer de 0.45, comunicacion
interauricular de tipo ostium secundum (16 mm
de didmetro) con cortocircuito de izquierda a
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Figura 2. Ecocardiograma: displasia y adherencia de
la valva septal de la trictspide en 45%, con anillo
dilatado y buen tamafo ventricular derecho. RA: atrio
derecho; LA: atrio izquierdo; TR: anillo tricuspideo;
TV: vélvula tricdspide; RV: ventriculo derecho.

derecha y movimiento paradéjico del septum
interventricular. La fraccién de acortamiento
fue de 51% y la fraccién de expulsion de 88%.

En los primeros 6 meses de seguimiento el
paciente se encontraba asintomatico, posterior-
mente dejé de acudir a nuestra institucion. La
Gltima radiografia mostré un indice cardiotora-
cico de 0.60. El estudio cromosémico confirmé
una no disyuncién con presencia de trisomfa 21
regular (46 XY + 21).

DISCUSION

La anomalia de Ebstein es una cardiopatia poco
frecuente, con una prevalencia aproximada de
un caso por cada 20 000 nacidos vivos.® La
asociacion entre el sindrome de Down y la ano-
malia de Ebstein es extremadamente rara, sélo
se han descrito 9 casos en la literatura médica
del mundo.

En 1972 se report6 el primer caso de asociacion
entre sindrome de Down y anomalia de Ebstein
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en una revisién de 65 casos de autopsia, se en-
contré a un paciente con tuberculosis pulmonar
y anomalia de Ebstein.® Entre 1976 y 2007 se
diagnosticaron otros 8 casos, 2 en forma clinica, 2
por autopsia y 4 por ecocardiografia (dos en forma
prenatal); el Gltimo caso se publicé en 200771

Nuestro paciente tenia una clasificacién de Car-
pentier tipo A debido a una valva anterior mévil,
pequeia “atrializacién” y ventriculo derecho
de buen tamano con un Gl de severidad en la
clasificacion de Celermajer (en relacién al tama-
no de las cavidades).’®' La funcidon ventricular
izquierda fue normal y no encontramos arritmias,
por lo que es un caso de buen prondstico en
cuanto a la lesién cardiaca. Por la cardiomegalia
e hiperflujo se decidié manejo con diuréticos.

Los datos ecocardiogréficos coinciden con la
buena evolucion clinica (asintomético).

En la sesién médica del servicio de cardiologia
se decidi6 cateterizar, para obtener presiones y
resistencias pulmonares, para posteriormente
evaluar la posibilidad de cierre del defecto inte-
ratrial pero el paciente dej6 de acudir al instituto.

Los datos clinicos del paciente apuntaban al
diagnoéstico de comunicacién interauricular
debido a que la asociacién de la anomalia de
Ebstein con el sindrome de Down es extrema-
damente rara; el estudio ecocardiografico en los
nifios con sindrome de Down juega un papel
muy importante en el diagndstico.
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Una enfermedad  *Terapia ocupacional

*Terapia de lenguaje
*Servicio médico

del cuerpo y de
la mente

* Alimentacion a los que asistan a terapias a la AMEH

* Distribucién de medicamentos, panales y suplementos alimenticios

* Apoyo con equipo (camas de hospital, colchones de agua, etc.)

* Informacion, orientacion y apoyo psicolégico sobre la enfermedad de Huntington
* Ayuda con pasajes para asistir a terapias en la Asociacién

* Entrega de una despensa mensual por paciente

Informes:
Tesoreros 97 esquina Cuauhtémoc,
Col. Toriello Guerra, Del. Tlalpan, CP 14050
Tel.: (55) 5424-3325. Fax: (55) 5424-3189

ASOCIACION MEXICANA DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON IAP

La Asociacion Mexicana de la Enfermedad de Huntington (AMEH) es la
primera y Unica institucién que brinda apoyo y asistencia a pacientes y
familiares que viven con este padecimiento.

iSabe qué servicios asistenciales brinda la AMEH?
*Fisioterapia

*Terapia musical
*Terapia de yoga

*Psicoterapia
*Terapia espiritual
*Cuidador
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