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RESUMEN

Antecedentes:

La anomalia de Ebstein es definida como un trastorno cardiaco congénito poco frecuente
que afecta principalmente a una de las valvulas del corazon. En esta anomalia, la valvula
tricispide no se forma correctamente, generando una implantacion mas baja de lo normal
en el ventriculo derecho. Esto puede llevar a un flujo sanguineo anormal y afectar la
funcién cardiaca. Los pacientes con esta anomalia pueden experimentar una variedad de
sintomas, desde leves hasta severos, y a menudo se asocia con otrascomplicaciones
cardiacas. La asociacion de anomalia de Ebstein con Sindrome de Down es
extremadamente rara, ya que existen 13 casos reportados en la literatura médica hasta la
fecha.

Reporte de caso:

Paciente masculino de 2 meses de edad con diagndstico de sindrome de Down por medio
de cariotipo, acude a casa de salud para valoracidon por mostrar disnea, taquipnea y signos
de dificultad respiratoria, por lo que se decide su ingreso para valoracion. Luego de
examenes realizados por medio de cardiologia pediatrica se evidencia la presencia de
ductus arterioso persistente y una displasia de la valvula tricispide compatible para
anomalia de Ebstein.

Conclusion:

El presente reporte ha proporcionado una vision detallada y especifica de la coexistencia de
la anomalia de Ebstein y el sindrome de Down en un paciente pediatrico.

Palabras clave: Anomalia de Ebstein, cardiopatias congénitas, trisomia 21



ABSTRACT
Background:
Ebstein anomaly is defined as a rare congenital heart defect that primarily affects one of the
heart valves. In this anomaly, the tricuspid valve does not form correctly, resulting in a
lower-than-normal implantation in the right ventricle. It can lead to abnormal blood flow
and affect heart function. Patients with this anomaly may experience a variety of symptoms,
from mild to severe, and it is often associated with other cardiac complications. Ebstein
anomaly is rarely associated with Down syndrome, with 13 cases reported in the medical

literature to date.

Case report:

A 2-month-old male patient diagnosed with Down syndrome by karyotyping attended the
clinic for evaluation due to dyspnea, tachypnea, and signs of respiratory distress, so it was
decided to admit him for evaluation. After tests performed by pediatric cardiology, the
presence of patent ductus arteriosus and tricuspid valve dysplasia compatible with Ebstein

anomaly was evidenced.

Conclusion:
The present report has provided a detailed and specific overview of the coexistence of

Ebstein anomaly and Down syndrome in a pediatric patient.

Keywords: Ebstein anomaly, congenital heart defect, trisomy 21.
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INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas son defectos anatomicos que se encuentran presentes al
momento del nacimiento, segiin los datos entregados por la Organizacién Mundial de la
Salud, en el mundo 1 de cada 33 nacidos presentan alguna cardiopatia congénita (1).

La presencia de un cromosoma 21 humano extra dentro del genoma es denominado como
sindrome de Down, esta es la alteracion genética que se presenta con mayor frecuencia
dentro de los seres humanos (2). Los pacientes nacidos con trisomia 21 presentan
caracteristicas fisicas y mentales patognomonicas, a las cuales se le asocian afecciones

médicas (3).

La mayoria de nifios que nacen con este sindrome padecen malformaciones cardiacas en

un 40 a 50%, siendo estas alteraciones las principales causas de morbimortalidad (2).

La anomalia de Ebstein constituye una anomalia anatdmica poco frecuente caracterizada
por un desplazamiento apical de la valvula trictispide, ocasionando una translocacion del
orificio fisiologico de dicha vélvula hacia el ventriculo derecho (4).

Los sintomas mas frecuentes de esta anomalia dependen del grado de defecto anatémico
que presente el paciente, flujo sanguineo pulmonar conservado o disminuido, desarrollo
de arritmias con componente maligno como el sindrome de Wolf-Parkinson-White y la
coexistencia de defectos septo-atrial (5).

El diagnostico de esta anomalia se basa en un estudio ecocardiografico; los hallazgos mas
comunes son: desplazamiento apical de la valva septal de la tricuspide, displasia de una de
las valvas de la vélvula tricispide, aumento en el volumen de las cavidades derechas,
distintos grados de insuficiencia tricuspidea y la identificacién de una comunicacion
interauricular o foramen oval permeable (6). El tratamiento en pacientes con anomalia de
Ebstein dependera de la gravedad de los sintomas y la edad depresentacion (7).

Esta cardiopatia es infrecuente ya que se presenta en tan solo 1 de cada 20.000 nacidos
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vivos, lo que constituye al 0,3% de todas las cardiopatias congénitas reportadas (8). La
asociacion de anomalia de Ebstein con Sindrome de Down es extremadamente rara, ya que

existen 13 casos reportados en la literatura médica hasta la fecha (9).
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REPORTE DEL CASO

Paciente masculino de 2 meses de edad con diagndstico de sindrome de Down por medio
de cariotipo, acude a casa de salud para valoracion por mostrar disnea y signos de
dificultad respiratoria.

Dentro de sus antecedentes prenatales podemos resaltar que el paciente es producto de la
tercera gesta de una madre de 38 afios de edad, el embarazo no fue planificado y se realiz6
los controles periddicos con un aumento de la translucencia nucal, elevacion de la fraccion
B libre de la Gonadotropina coridnica, Proteina plasmatica asociada alembarazo y
alfafetoproteina disminuidas.

En los antecedentes natales del paciente, se recibié mediante cesarea a recién nacido vivo
con un capurro de 38,2 SG y APGAR 6 al primer minuto por lo que se procedié con
estimulacion y ventilacion a presion positiva con lo que mejora el estado delpaciente,
presentando llanto espontaneo, frecuencia cardiaca normal y un APGAR de 9, cabe
destacar la presencia de rasgos fenotipicos compatibles con sindrome de Down.

Al examen fisico el paciente present6: peso de 4100 gramos, talla de 59,5 cm, 36,2 grados
centigrados de temperatura, saturacion de oxigeno de 95% con una Fio2 del21%,
frecuencia cardiaca de 180 latidos por minuto y una frecuencia respiratoria de 36
respiraciones por minuto. Dentro de la exploracion fisica se pudo evidenciar la presencia
de epicanto, cuello corto, ruidos cardiacos sincronicos con el pulso, R2 reforzado y la
presencia de soplo sistolico en foco tricuspideo

Se decide el ingreso del paciente para realizar estudios complementarios, se procedié a
realizar un ecocardiograma transtoracico con el siguiente reporte:

e Displasia de la valvula tricispide

e Implantacion andémala de la valvula tricuspide que genera un gradiente

obstructivo de 38 mmHg
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e (Gradiente de estenosis en el tracto de salida del ventriculo derecho de 39 mmHg

e Valvula pulmonar displasica con GTE de 30 mmHg

e (Comunicacion interventricular de 6x6 mm con gradiente de flujo bidireccional

de 10 mmHg

Mlustracion 1: Ecocardiograma del paciente, donde se evidencia una implantacion anomala de

la valvula tricuspide que genera un gradiente obstructivo de 38 mmHg.

Fuente: Servicio de Imagenologia del Hospital Jose Carrasco Arteaga
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llustracion 2: En la Rx de torax del paciente se observa una dilatacion de la auricula derecha y un
aumento del indice cardio-toracico

Fuente: Servicio de Imagenologia del Hospital Jose Carrasco Arteaga
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llustracion 3: El electrocardiograma reporta desviacion del eje cardiaco hacia la derecha, lo cual
se considera fisiologico para la edad del paciente.

Fuente: Servicio de Imagenologia del Hospital Jose Carrasco Arteaga

Luego de exdmenes realizados por medio de cardiologia pediatrica se evidencia la
presencia de una insercion anémala de la valvula tricispide compatible para anomalia

de Ebstein, ductus arterioso persistente y comunicacion interventricular.

Se procede a realizar una cirugia para el cierre del ductus arterioso persistente, por medio
de una toracotomia posterolateral izquierda que permitio6 el acceso a la cavidad toracica,
posteriormente se realiz6 la separacion de los pulmones y la identificacion del ductus
arterioso, el cual fue cerrado mediante ligadura con prolene 5/0.

La guia para el tratamiento de cardiopatias congénitas de la American College of
Cardiology (ACC) recomiendan la evaluacion individual de cada uno de los casos, en
pacientes con formas leves de anomalia de Ebstein, asintomdticos o minimamente
sintomaticos, sin cortocircuito de derecha a izquierda y cardiomegalia leve o moderada

estd indicado la observacion.y el manejo farmacoldgico, mientras que el tratamiento
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quirargico estd indicado bajo las siguientes circunstancias clinicas: cianosis (saturacion
menor al 90%), cardiomegalia progresiva, reduccion de la funcion sistolica del ventriculo
derecho y arritmias supraventriculares.

Paciente actualmente con mejoria clinica y en tratamiento sintomatico por medio de

Furosemida 2 mg/kg/dia y Espironolactona 3 mg/kg/dia.
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DISCUSION

La anomalia de Ebstein es una malformacion cardiaca rara y compleja que afecta a la
valvula tricispide y se caracteriza por una insercion anormalmente baja de la valvula
trictispide en el ventriculo derecho, junto con una deformidad en la pared del ventriculo
derecho. Esta cardiopatia es infrecuente ya que se presenta en tan solo 1 de cada 20.000
nacidos vivos, lo cual constituye el 0,3 de las cardiopatias estudiadas a la fecha (10).

La asociacion entre sindrome de Down y anomalia de Ebstein es infrecuente, el primer
caso fue descrito en 1989 por Johnson et al. (11). Hasta el momento solo se han reportado
13 casos de esta combinacion (11).

Es fundamental mencionar que existen pocos estudios que evalien la presencia de
cardiopatias congénitas en pacientes con trisomia 21. Uno de los estudios encontrados fue
desarrollado por Clifford, et al (12) con un grupo de estudio compuesto por 5.737 pacientes
con trisomia 21, de los cuales 34 de estos pacientes presentd Anomalia de Ebstein (0.6%)
(12).

Nuestro caso reportado presenta caracteristicas similares con 10 casos descritos en la
literatura, en la mayoria de los casos estos pacientes eran varones (75%), a pesar de que
hasta el momento no se ha propuesto una asociacion directa entre la edad materna con la
presentacion de esta anomalia, sin embargo la edad materna de nuestro caso (38 afios)
resulto ser superior a los demads casos reportados con un rango de 28-32 afios, lo cual podria
indicar una la existencia de un factor de riesgo asociado a una edad materna elevada con
esta malformacion cardiaca congénita (13).

Los sintomas de esta alteracion dependen del grado de defecto anatomico que presenteel
paciente, pudiendo presentar tan solo episodios de disnea de grandes esfuerzos hasta
arritmias o flujos pulmonares alterados. Nuestro paciente presentd un cuadro agudo de
disnea y dificultad respiratoria con uso de musculatura accesoria similar a otros tres casos

reportados (13).
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Es frecuente que esta malformacion cardiaca presente algunos defectos asociados, Cyrus
et al (17). Report6d en 2007 que su paciente presentaba un defecto septal auricularostium
secundum, Upadhyay et al (18). En 2010 por su parte identificé que su paciente presentd
un foramen oval persistente y Tanasan et al (19). Mostrd que su paciente presentaba un
defecto septal auricular y ventricular. Es importante recalcar que nuestro paciente presentd
como defectos asociados un conducto arterioso persistente y una comunicacion
interventricular (14).

A esta patologia se le puede asociar varios trastornos de la conduccion cardiaca en un 25%
de los casos, siendo la ablacion con catéter la principal herramienta para el tratamiento de
estas complicaciones, no obstante, nuestro paciente no presento alteraciones de su funcion
y conduccion cardiaca. Es por esto la importancia de la individualizacion en cuanto al
tratamiento de esta anomalia y sus defectos y complicaciones asociadas (15).

En los estudios realizados por Celermajer et al (20). y Yetman, et al (21). Mencionan que
los recién nacidos con esta anomalia presentan tan solo un 50% de esperanza de
supervivencia a 5 afos, ya que muchos de estos presentardn alteraciones hemodinamicas
y respiratorias propias de la Anomalia de Ebstein, sin embargo, la evolucion de nuestro
paciente ha sido favorable, el paciente se encuentra estable por medio de controles

médicos, tratamiento farmacologico y el uso de oxigeno a libre demanda (16).
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CONCLUSIONES

En conclusion, el presente reporte ha proporcionado una vision detallada y especifica dela
coexistencia de la anomalia de Ebstein y el sindrome de Down en un paciente pediatrico.
A través del andlisis exhaustivo de la literatura médica y los datos clinicos recopilados, se
pudo mostrar la complejidad y la singularidad de esta rara combinacion de condiciones
médicas.

La anomalia de Ebstein, una patologia cardiaca poco frecuente, presenta desafios Unicos
cuando se manifiesta en individuos con sindrome de Down, afiadiendo una capa adicional
de complejidad y consideraciones médicas. Un estudio ecocardiografico es indispensable
para determinar el grado de afectacion cardiaca del paciente, ademas de proporcionar
valiosa informacion en cuanto al manejo terapéutico o quirirgico a seguir. Nuestro reporte
ha destacado la presentacion clinica y el curso de tratamiento de este paciente resaltando
ain mas la importancia de un cribado cardiolégico completo en aquellos pacientes con
cromosomopatias.

Este caso proporciona una valiosa contribuciéon a la comprension clinica de esta
combinacion de condiciones y destaca la importancia de un diagndstico oportuno para

mejorar la supervivencia y la calidad de vida de estos pacientes.

CONFLICTO DE INTERESES

No existe conflicto de interés
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