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Grandeza de México

Introduccion Las cardiopatias congenitas se presentan en 0.8-1.3% de los récien nacidos ViVOS.. (1) El diagnéstico prenatal permite no solo anticipa.rse al espenario de la malformacion ca.rdiaca SINO
abordar las posibles causas, establecer un pronostico y un riesgo de recurrencia. La presencia de una causa genctica subyacente influye importantemente en el abordaje de estos
pacientes por lo que su identificacion es crucial. (2, 3) La anomalia de Ebstein es poco frecuente, se presenta en <1% de las anomalias congénitas cardiacas; su asociacion con
alteraciones geneticas es baja siendo los genes mayormente implicados MYH7 y NKX2.5, sin embargo su presencia en trisomia 21 se ha descrito de forma inhabitual. (4)

Ob-] etivo Nuestro objetivo es describir un caso clinico evaluado en el Centro Estatal de Tamizaje Oportuno del Hospital de Especialidades Materno Infantil de Leon, Gto donde se confirmo
, «  prenatalmente la presencia de anomalia de Ebstein con Trisomia 21. El reporte de caso se realizo mediante las guias CARE, previo consentimiento informado de la paciente.

Caso Clinico
Paciente de 39 anos de edad,postoperada de cierre quirdrgico de comunicacion interauricular con
parche en el 2008; Gesta 4, Parto 1, Cesareas 2, antecedente de un hijo con foramen oval permeable,
insuficiencia triscupidea y peso bajo al nacimiento; referida por primera vez al CETO a las 30.3 SDG por
sospecha de cardiopatia fetal, es valorada por cardiologia fetal encontrando septum interauricular con
foramen oval permeable de 5 mm, gran dilatacion de cavidades derechas que comprimen a las
izquierdas, valvula tricuspide con anillo anatomico de 17 mm vy valvas largas displasicas con
adosamiento del 60%. Longitud del septum interventricular de 22 mm. Orificio funcional con
insuficiencia tricuspidea severa que llega hasta el techo y condiciona gran dilatacion de la auricula
derecha la cual mide 30x33 mm, corte de tres vasos-traquea y tres vasos normal, sin obstruccion del
tracto de salida del ventriculo derecho; el arco aortico es izquierdo y sin obstruccion. Se concluye
Anomalia de Ebstein severa (Carpentier D), pronodstico malo a corto plazo por disfuncion valvular
derecha e hipoplasia pulmonar asociada. (Imagen 1,2 y 3). Se efectua amniocentesis con solicitud de

Imagenes ultrasonograficas obtenidas prenatalmente caracteristicas de Anomalia de Ebstein

Discusion

Las cardiopatias congénitas son la malformacion congénita mas comun. Su referencia oportuna a

cariotipo a las 33 SDG fundamentada en la cardiopatia fetal, antecedente de un hermano y madre con
cardiopatia, con la finalidad de asesoria integral respecto a la recurrencia obteniendo 33 ml de liquido
amniotico sin presentar complicaciones. El resultado genético concluyo 47,XX,+21 [25]. Se otorgd
seguimiento por parte de la clinica de patologia fetal, genética perinatal, cardiologia fetal y psicologia
de forma perinatal. La paciente nacid el 24.06.22 mediante cesarea a las 35 SDG con un peso de 2,405
gramos talla 44 cm, Apgar 1/3 con frecuencia cardiaca de 50 lpm, facies de trisomia 21, drea cardiaca
con soplo diastolico en foco tricuspideo, pulsos ausentes, colapso diastolico del ventriculo izquierdo vy
FEVI del 10% fallece a los 33 minutos de vida. Se integran los siguientes diagnosticos: Choque
cardiogénico, hidrops, insuficiencia cardiaca, anomalia de Ebstein y Trisomia 21.

Conclusiones
El diagnostico prenatal de las cardiopatias congénitas es importante y obligada por la morbimortalidad

centros especializados es necesaria para la protocolizacion , identificacién de su asociacién con
causas genéticas ya que la mortalidad es mayor (2) La presencia de anomalia de Ebstein en
Trisomia 21 no es frecuente y existen aproximadamente 11 casos reportados en la literatura. Las
malformaciones cardiacas de pacientes con trisomia 21 se presentan en el 40-50% de los casos y
son principalmente: defectos auriculares, ventriculares, canal auriculoventricular y tetralogia de
Fallot. (5, 6); siendo la anomalia de Ebstein rara; se caracteriza por un desplazamiento apical de
las valvas septal y posterior hacia el ventriculo derecho con la valva anterior permaneciendo en
posicion normal por una falla en la delaminacion durante el desarrollo embrionario (7, 8) y
atrializacion del ventriculo derecho con una prevalencia <1% (9); cuenta con una gran variabilidad
anatomica, fisiopatologica y clinica (10); su asociacion con alteraciones genéticas es baja siendo
los genes mayormente implicados: MYH7, NKX2.5, TPM1, HATA4, delecion del cromosoma 5p
(Syndrome de Cri du Chat).(4, 11) La mortalidad perinatal es del 45% siendo los factores mas

importantes el flujo anterogrado de la valvula pulmonar, indice cardiotoracico incrementado,
diagnostico prenatal temprano, anillo triscuspideo grande, derrame pleural y disfuncion del
ventriculo derecho.(12) Nuestro caso fue diagnosticado prenatalmente. Pepeta L et al, publico
dos casos de anomalia de Ebstein y Trisomia 21, uno de ellos como el nuestro fallecié en los
primeros dias de vida. (13) Adicionalmente, Rangel et al, publico un caso de anomalia de Ebstein
vy Trisomia 21 que sobrevivio a 2 anos (posteriormente se perdio el seguimiento), sin embargo es
de destacar que su diagnostico se realizd de forma postnatal por lo que |la severidad de l|a
anomalia de Ebstein pudo ser menor. (6) Se requieren estudios adicionales para estudiar la
relacion causal entre trisomia 21 y anomalia de Ebstein, asi como evaluar el seguimiento
postnatal que impacte en el prondstico.

gue representa. La presencia anomalia de Ebstein en Trisomia 21 es muy poco frecuente; una vez
detectada debe ser evaluado en un centro con experiencia en estos padecimientos de forma
interdisciplinaria incluyendo medicina materno-fetal, cardiologia fetal, genética perinatal y psicologia
con el objetivo de establecer un abordaje etiologico, concluya un diagndstico genético, provea de un
asesoramiento pregestacional familiar de recurrencia; asi como establecer un prondstico mas certero
gue permita el acompanamiento adecuado y paralelo a sus familias de la mano con las herramientas
psicologicas que les conforten . Es fundamental estudiar a estos bebés de manera oportuna e integral
incluyendo las causas genéticas y/o cromosdmicas.
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