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Resumen

La Tetralogia de Fallot es la cardiopatia congénita ciandtica mas frecuente a partir del
primer afo de vida. Embriolégicamente, se debe a una desviacidon antero-superior del septo
conal o infundibular como consecuencia de mutaciones en diversos factores de transcripcion
que intervienen en la cardiogénesis, como NKX2.5, TBX5 y FOG2, asi como la metilacién de las
islas CpG del gen p16, lo que dara lugar a las cuatro alteraciones anatdmicas integrantes de
esta patologia: estenosis pulmonar, hipertrofia del ventriculo derecho, comunicacidn
interventricular y cabalgamiento adrtico. Fisiopatoldégicamente, el grado de obstruccion del
tracto de salida del ventriculo derecho diferenciara esta patologia en Fallot Cianégeno (shunt
D-l) y Fallot Rosado (shunt I-D). El diagndstico prenatal de esta patologia se establece por
ecocardiografia fetal obstétrica, sin embargo, la tasa de deteccién prenatal continda siendo
baja en comparacién con otras cardiopatias congénitas, razén por la cual se proponen cortes
ecocardiograficos y estudios complementarios que permitan aumentar dicha tasa. En caso de
diagndstico postnatal, la sospecha diagndstica estara basada en la clinica ciandtica, la
auscultacién de soplo sistdlico eyectivo en foco pulmonar, el electrocardiograma sugestivo de
hipertrofia ventricular derecha, y la radiografia de térax con imagen de “corazén en bota”,
mientras que la confirmacidon diagndstica se llevard a cabo mediante ecocardiografia
transtordcica, el gold-standard, haciendo uso de otras técnicas (TAC, RMN, cateterismo
cardiaco) en casos no concluyentes. En cuanto al tratamiento, se distinguen técnicas paliativas
(indicadas en caso de hipoplasia de arterias pulmonares) y técnicas correctoras (las cuales se
consideran de eleccidn) pudiendo ser de caracter urgente o electivo entre los 3 y 6 meses de
edad. La principal complicacidn postoperatoria a largo plazo de la técnica correctora es la
insuficiencia pulmonar residual, lo que plantea en esta revision la aparicion de nuevas técnicas
y abordajes que permitan minimizar la agresidn del anillo valvular pulmonar y, de esta forma,
minimizar la insuficiencia pulmonar. El gold-standard en el seguimiento postoperatorio sera la
RMN, la cual permitird establecer el momento mas dptimo para el recambio valvular pulmonar
(debido a la insuficiencia pulmonar), el cual podrd ser quirurgico (protesis mecdanica o
biolégica) o percutaneo (valvula percutanea transcateteral “Melody”).

Abstract

Tetralogy of Fallot is the most frequent cyanotic congenital heart disease from the first
year of life. Embryologically, it is due to an anterior-superior deviation of the conal or
infundibular septum as a result of mutations in various transcription factors involved in
cardiogenesis, such as NKX2.5, TBX5 and FOG2, as well as methylation of the CpG islands of the
pl6 gene, which will lead to the four anatomical alterations that are part of this pathology:
pulmonary stenosis, hypertrophy of the right ventricle, ventricular septal defect and aortic
thrust. Physiopathologically, the degree of obstruction of the outflow tract of the right
ventricle will differentiate this pathology in Cyanogen Fallot (shunt D-I) and Pink Fallot (shunt I-
D). The prenatal diagnosis of this pathology is established by obstetric fetal echocardiography;
however, the prenatal detection rate continues to be low compared to other congenital heart
diseases, which is why echocardiographic sections and complementary studies are proposed to
increase this rate. In the case of postnatal diagnosis, the diagnostic suspicion will be based on
cyanotic clinical signs, auscultation of ejection systolic murmur in pulmonary focus,



electrocardiogram suggestive of right ventricular hypertrophy, and chest x-ray with "heart in
boot" image, while Diagnostic confirmation will be carried out using transthoracic
echocardiography, the gold-standard, making use of other techniques (CT, MRI, cardiac
catheterization) in inconclusive cases. Regarding the treatment, there are palliative techniques
(indicated in case of pulmonary artery hypoplasia) and corrective techniques (which are
considered to be of choice), which can be urgent or elective between 3 and 6 months of age.
The main long-term postoperative complication of the corrective technique is residual
pulmonary insufficiency, which raises in this review the appearance of new techniques and
approaches that minimize the aggression of the pulmonary valvular ring and, in this way,
minimize pulmonary insufficiency. The gold standard in the postoperative follow-up will be
MRI, which will allow establishing the most optimal moment for pulmonary valve replacement
(due to pulmonary insufficiency), which may be surgical (mechanical or biological prosthesis)
or percutaneous (percutaneous transcatheter valve "Melody").

Palabras clave: Tetralogia de Fallot, Embriologia, Ecocardiografia fetal, Ecocardiografia
transtordcica

Key words: Tetralogy of Fallot, Embryology, Fetal echocardiography, Transthoracic
echocardiography

Material y Métodos

Para llevar a cabo la revisidn bibliografica he empleado como base de datos, por una
parte, la plataforma Pubmed, haciendo uso de los descriptores “MeSH”. Una vez introducido el
término MeSH “Tetralogy of Fallot” he empleado los subtitulos (“subheadings”) para abarcar
los diferentes aspectos a tratar a lo largo de la revision bibliografica.

Por otra parte, también he empleado la plataforma virtual de la Biblioteca de la
Universidad de Zaragoza y, dentro de ella, he realizado la busqueda en la plataforma “Alcorze”,
seleccionando los articulos mas relevantes de acuerdo con el tema a tratar.

En lo que a los articulos se refiere, para esta revisién bibliografica se ha revisado la
literatura asociada al tema de los ultimos 5 afios, a excepcidn de ciertos articulos mas antiguos
que han sido empleados a modo de recuerdo histérico de la evolucién del manejo de la
Tetralogia de Fallot.

El objetivo del trabajo es exponer la informacion mas actualizada acerca de la
Tetralogia de Fallot a propdsito de un caso clinico real, de forma que se pueda llevar a cabo
una discusidn y unas conclusiones en los que se apliquen los conocimientos adquiridos en la
revisién bibliografica al caso clinico en cuestidn.



1) Desarrollo embrionario del Corazén

Para entender el origen de las cardiopatias congénitas complejas, es necesario
entender el desarrollo embrionario del corazén vy, asi, poder conocer en qué momento del

desarrollo pudo haber ocurrido dicha malformacién cardiaca.

1.1) Establecimiento y estructuracién del campo cardiogénico primario

El sistema vascular aparece a la mitad de la tercera semana, cuando el embrién ya no
es capaz de satisfacer sus necesidades nutricionales sélo con la difusién. Las células cardiacas
progenitoras migran desde el epiblasto hacia la capa esplacnica del mesodermo de la placa
lateral, donde forman el campo cardiogénico primario (CCP), del cual derivan las auriculas, el

ventriculo izquierdo y la mayor parte del ventriculo derecho.

El resto del corazén, incluido parte del ventriculo derecho y el tracto de salida (cono
cardiaco y cono arterial), deriva del campo cardiogénico secundario (CCS), el cual reside en el
mesodermo espldcnico. Las células del CCS también exhiben lateralidad, de modo que las del
lado derecho contribuyen a la parte izquierda de la regién del tracto de salida y las del lado
izquierdo contribuyen a la parte derecha. Esta lateralidad explica la naturaleza en espiral de la
arteria pulmonar y la aorta y, ademas, asegura que esta ultima emerja del ventriculo izquierdo

y que la arteria pulmonar lo haga del ventriculo derecho.

Mas tarde, la cavidad intraembrionaria situada encima del campo cardiogénico se

desarrollard y formara la cavidad pericardica.’
1.2) Formacién y posicién del Tubo cardiaco

El crecimiento del cerebro y de los pliegues cefalicos del embrion, empuja la
membrana bucofaringea hacia delante, mientras que el corazén y la cavidad pericardica se
desplazan primero hacia la regién cervical y finalmente hacia el térax. A medida que el
embrién crece y se pliega en direccion cefalocaudal, también lo hace lateralmente. Esto hace
que las regiones caudales del par de primordios cardiacos se fusionen, excepto en sus
extremos mas caudales. Asi, el corazédn se convierte en un tubo en expansién continua
formado por un revestimiento endotelial interno y una capa miocardica externa que recibe

drenaje venoso en su polo caudal y empieza a bombear sangre por su polo craneal.



Después, el miocardio se engruesa y las células mesoteliales de la superficie del
tabique transverso forman el proepicardio cerca del seno venoso y migran por encima del

corazon para formar la mayor parte del epicardio.

Por lo tanto, el tubo cardiaco estd formado por tres capas: 1) el endocardio, 2) el
miocardio y 3) el epicardio o pericardio visceral, que es responsable de la formacién de las

arterias coronarias.’
1.3) Formacién del Asa cardiaca

El tubo cardiaco continda alargdndose conforme se agregan células procedentes del
CCS a su extremo craneal. Si este alargamiento se inhibe, pueden ocurrir diferentes defectos

del tracto de salida, donde encontrariamos la Tetralogia de Fallot.

A medida que el tracto de salida se alarga, el tubo cardiaco comienza a curvarse el dia
23. La porcién cefdlica del tubo se curva en direccidon ventral, caudal y hacia la derecha
mientras que la porcidn auricular (caudal) se desplaza dorsocranealmente y hacia la izquierda.

Esta curvatura, crea un asa cardiaca que se completa hacia el dia 28.

Por tanto, el tubo cardiaco se organiza en regiones a lo largo de su eje craneocaudal:
1) el tronco arterial (que formara las raices y la parte proximal de la aorta y la arteria
pulmonar), 2) el cono arterial (que formara los infundibulos de ambos ventriculos) 3) el bulbo
arterial (que formard la porcién trabeculada del ventriculo derecho), 4) la porcién ventricular

(que formara el ventriculo izquierdo) y 5) la porcidon auricular (que forma una auricula comun).

Por ultimo, la porcidn conotruncal del tubo cardiaco (inicialmente situada en el lado
derecho de la cavidad pericardica) se desplaza poco a poco hacia una posicién mas central, lo

que sera muy importante para la futura tabicacién del tronco-cono.?
1.4) Desarrollo del Seno venoso

A la mitad de la cuarta semana, el seno venoso recibe sangre venosa de las astas de los
senos derecho e izquierdo, cada una de las cuales recibe sangre de tres venas importantes:

1) la vena vitelina o vena onfalomesentérica, 2) la vena umbilical y 3) la vena cardinal comun.

Poco a poco, la entrada del seno se traslada hacia la derecha debido a la obliteracion

de la vena umbilical derecha y la vena vitelina izquierda. Finalmente, cuando la vena cardinal



comun izquierda se oblitera, todo lo que queda del asta del seno izquierdo es la vena oblicua

de la auricula izquierda y el seno coronario.

La derivaciéon de izquierda a derecha de la sangre hace que el asta del seno derecho y
las venas derechas se agranden considerablemente. De esta forma, el asta derecha, se
incorpora a la auricula derecha para formar la porcidon de pared lisa de la misma y terminar

formando las venas cavas superior e inferior.’
1.5) Formacidn de los tabiques del corazén

Los principales tabiques del corazén se forman entre los dias 27 y 37 del desarrollo:

1.5.1) Formacion de un tabique en la auricula comun: Al final de la cuarta semana, dentro
de la luz de la auricula comun, crece una cresta en forma de hoz que sale del techo (primera
parte del septum primum) y que se extienden hacia la almohadilla endocardica del interior del
conducto auriculoventricular. La abertura entre el borde inferior del septum primum vy las

almohadillas endocardicas es el ostium primum.

Después, las extensiones de las almohadillas endocdrdicas crecen hacia el septum
primum vy lo cierran completamente. Sin embargo, antes de que el cierre se complete, la
muerte celular produce perforaciones en la parte superior del septum primum, las cuales
confluyen para formar el ostium secundum. Cuando la luz de la auricula derecha se expande
debido a la incorporacién del asta del seno, aparece un nuevo pliegue en forma de hoz
llamado septum secundum el cual se extiende hacia abajo hasta el tabique del conducto
auriculoventricular de forma paralela al septum primum hasta que empieza a solapar el ostium
secundum pero sin llegar a cerrarlo. La abertura que queda recibe el nombre de foramen oval,

a través del cual la sangre de la auricula derecha puede fluir hacia la auricula izquierda.*

1.5.2) Formacién de un tabique en el conducto auriculoventricular: Al final de la cuarta
semana, aparecen dos almohadillas mesenquimatosas, las almohadillas endocérdicas
auriculoventriculares, en los margenes anterior y posterior del conducto auriculoventricular.
Poco a poco, estas almohadillas se fusionan con lo que, hacia el final de la quinta semana, el

conducto queda dividido en un orificio auriculoventricular derecho y otro izquierdo.

Ademas de las almohadillas endocardicas anterior y posterior, aparecen dos

almohadillas auriculoventriculares laterales que van a participar en la formacién de las valvulas



auriculoventriculares (mitral y tricispide), formadas por tejido conjuntivo cubierto por

endocardio y conectadas a los musculos papilares mediante cuerdas tendinosas.’

1.5.3) Formacidn de los tabiques del tronco arterial y el cono arterial: Durante la quinta
semana aparecen pares de crestas o rebordes opuestos en el tronco llamados rebordes
troncales, tumefacciones troncales o almohadillas, que se disponen en la pared superior
derechay en la pared inferior izquierda. El reborde troncal superior derecho crece distalmente
y hacia la izquierda, mientras que el reborde troncal inferior izquierdo lo hace distalmente y
hacia la derecha. En consecuencia, al crecer hacia el saco aértico, los rebordes se enrollan en
espiral y, una vez completada la fusién, forman el tabique aorticopulmonar, que divide el

tronco en un canal aértico y un canal pulmonar.

Después, se desarrollan unas tumefacciones (almohadillas) a lo largo de las paredes
dorsal derecha y ventral izquierda del cono arterial que crecen hasta que se unen con el

tabique del tronco, formando los infundibulos del ventriculo derecho e izquierdo.
A este nivel, podemos encontrar defectos cardiacos, como la Tetralogia de Fallot.?

1.5.4) Formacion de tabiques en los ventriculos: Hacia el final de la cuarta semana, los dos
ventriculos primitivos empiezan a expandirse. Las paredes medianas de los ventriculos en
expansion se yuxtaponen y se fusionan gradualmente para formar el tabique interventricular
muscular. El espacio que queda entre el borde libre del tabique ventricular muscular y las
almohadillas endocardicas se denomina agujero interventricular, el cual se contrae cuando se
completa el tabique del cono. El cierre completo del agujero interventricular forma la porcidn
membranosa del tabique interventricular y depende de las almohadillas endocardicas y del

tabique del cono arterial."
1.6) Vélvulas Semilunares

Cuando ya casi se ha completado la divisiéon del tronco, se hacen visibles los primordios de las
valvulas semilunares en forma de unos pequefios tubérculos que se encuentran en las
principales protuberancias del tronco. En ambos canales aparece un tercer tubérculo, en la
parte opuesta a las protuberancias fusionadas del tronco. De esta forma, los tubérculos van

/ . 2
formando gradualmente las valvulas semilunares.



A modo de resumen, podemos observar en el siguiente cuadro los principales eventos en el

desarrollo cardiovascular:

Semanas Dias Somitas Longitud (mm) Secuencia de eventos
1-2 0-20 1 1.5 No hay corazon ni grandes vasos
3 20 2 1.5 Hay placa cardiogénica
21 5 1.5 Aparecen los tubos endocardicos
4 22 10 2.0 Ocurre la fusion de los tubos endocardicos
23 12 2.0 Solo medio tubo cardiaco, primera contraccion
25 17 2.5 Se forma bucle cardiogénico
26 20 3.0 Auricula unica
5 29 25 4.0 Auricula bilobulada
30 26 4.0 Se inicia la circulacion
31 28 48 Septum primum
35 1.5 Orificio AV, corazon de tres camaras
6 36 8.5 Septum secundum
39 10.0 Tabique inferior completo
40 10.5 Formacion del septum bulbo-ventriculo
42 13.0 Division del tronco arterial
7 49 20.0 Corazon ya con cuatro camaras, absorcion de venas pulmonares
50 El tracto de salida, aorta-tronco pulmonar estan ya separados

. . . . 4
Figura 1: Principales eventos en el desarrollo cardiovascular

2) Regulacidon molecular del desarrollo cardiaco

La actividad de la Proteina morfoldgica ésea 2 y 4 (BMP-2 y BMP-4), junto con la
inhibicion de las Proteinas WNT (3 y 8) (inhibidoras del desarrollo del corazén) por parte de
Crescent y Cerberus (inhibidores) desencadena la expresion de NKX2.5, que es el principal gen

del desarrollo del corazén.!

Por otra parte, la expresiéon de BMP también regula al alza la expresion de FGFS,

importante para la expresion de proteinas cardiacas especificas.’

Una vez que se ha formado el tubo cardiaco, la parte venosa es especificada por el
acido retinoico (AR) producido por el mesodermo adyacente a las futuras auriculas y al futuro

seno venoso.l

TBX5 es otro factor de transcripcidén que contiene un motivo de unién al ADN conocido
como “caja T”. Se expresa mas tarde que NKX2.5 y desempefia una funcion importante en la

tabicacion.’

La formacidn del asa cardiaca depende de varios factores, incluidas la via de lateralidad
y la expresion del factor de transcripcion PITX2 en el mesodermo de la placa lateral del lado

izquierdo.?



Ademas, NKX2.5 regula al alza la expresién de HAND1 y HAND2, dos factores de

transcripcidn que se expresan en el tubo cardiaco primitivo y que contribuyen a la expansién y
diferenciacion de los ventriculos.

Los principales factores implicados en la cardiogénesis, los podemos observar en la
siguiente imagen:
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Figura 2: Factores implicados en la cardiogénesis

3) Desarrollo embrionario y Tetralogia de Fallot

La Tetralogia de Fallot es la cardiopatia congénita ciandtica mas frecuente a partir del
primer afio de vida (siendo la trasposicion de grandes vasos la mas frecuente durante el primer
afio de vida), con una incidencia de un caso por cada 3.600 recién nacidos vivos. Representa el

5-7% de todas las cardiopatias congénitas y afecta por igual a ambos sexos.

Partiendo del desarrollo embrionario normal del corazén (ya comentado), podemos

establecer cual es el defecto embrioldgico que dara lugar a la Tetralogia de Fallot:



Mientras que en el corazén normal el septo conal o infundibular forma parte del
tabique interventricular formando un eje posterior e inferior, en la Tetralogia de Fallot dicho
septo se convierte en una estructura claramente perteneciente al ventriculo derecho,

permaneciendo en un eje anteriory superior.6

Esta desviacion antero-superior del septo conal es el sello diagndstico de esta
patologia. De esta forma, el septo infundibular (que deberia ocupar el espacio del septo
ventricular) provocara una obstruccién muscular en el tracto de salida del ventriculo derecho y
ocasionara un defecto en el septo ventricular que serd posterior e inferior al septo conal o

infundibular.’

Esta alteracidon embriolédgica del septo conal o infundibular, es la responsable de las 4

alteraciones anatémicas que integran la Tetralogia de Fallot:®

1) Estenosis Pulmonar: debido a la obstruccidn muscular que genera el septo conal o

infundibular

Tetralogia de Fallot

Estenosis \J L

2) Hipertrofia del ventriculo derecho: se

considera secundaria a la estenosis

Aorta cabalgando
la comunicacion
interventricular

pulmonar

pulmonar crdénica

Comunicacion
interventricular

3) Comunicacion interventricular: debido

Ventriculo
derecho

al defecto que origina la desviacion hipetsfico

antero-superior del septo conal o

infundibular Figura 3: Alteraciones anatomicas de la Tetralogia de
Fallot ®

4) Cabalgamiento adrtico: ya que la desviacidn del septo conal o infundibular hace
que la valvula adrtica quede situada encima del defecto del septo interventricular,

guedando conectada anatdmicamente a ambos ventriculos

Esta alteracién embrioldgica, parece estar relacionada con la mutacién de diferentes

factores de transcripcion que intervienen en la cardiogénesis, como NKX2.5, TBX5 y FOG2.?

Se estima que el 12% de los neonatos con malformaciones cardiacas tienen un defecto
cromosomico y, a la inversa, el 33% de los lactantes con un defecto cromosdmico tienen una
anomalia cardiaca (en algunos trastornos, como la trisomia 18, la incidencia de defectos

cardiacos ronda el 100%)."
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Ademas, estudios recientes refieren que existe una relacién entre la metilacién de las
islas CpG del gen p16 (y, por consiguiente un descenso en la expresion de la proteina p16) y el

desarrollo y progresion de la Tetralogia de Fallot.?

La Tetralogia de Fallot, puede verse asociada a otras malformaciones, tanto cardiacas

como extracardiacas:

- Malformaciones cardiacas: comunicacion interauricular (CIA), comunicacion
interventricular (CIV) en otras localizaciones, defectos septales auriculo-ventriculares,
ramas pulmonares no confluentes, variaciones anatdmicas en los troncos
supraadrticos (subclavia derecha aberrante), arco adrtico derecho, valvula adrtica
bicuspide, estenosis o coartacidén adrtica, anomalias coronarias, ductus arterioso
patente, cerrado o ausente; persistencia de vena cava superior izquierda...’ De ellas, es
importante destacar las anomalias coronarias, ya que es de gran importancia
quirargica reconocer los casos con doble sistema de arteria descendente anterior, en
los que una de las arterias pasa anterior al infundibulo del ventriculo derecho y cuya
lesién en las maniobras de desobstruccion de su tracto de salida puede provocar un

cuadro grave de isquemia miocardica.’

- Malformaciones extracardiacas: la Tetralogia de Fallot puede aparecer en el contexto

de sindromes que asocian diferentes tipos de malformaciones congénitas, como:

1) El Sindrome de DiGeorge o Sindrome de deleciéon de 22qg11.2: cursa con
defectos faciales, hipoplasia del timo, disfuncion de la glandula paratiroidea y

anomalias cardiacas.™

2) El Sindrome de VACTERL: cursa con anomalias vertebrales, anales, cardiacas,

fistulas traqueo-esofégicas, renales y de extremidades inferiores.’

3) El Sindrome de Alagille: debido a una mutacién en el gen Jagged-1, que
cursa principalmente con anomalias hepaticas, cardiacas, vertebrales y

faciales.?

4) El Sindrome de Holt-Oram: debido a una mutacién en TBX5, que cursa con

. . . , 11
malformaciones en extremidades superiores y cardiacas.
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5) El Sindrome de Down o trisomia 21: que puede cursar con malformaciones a

nivel de corazén, sistema digestivo y sistema endocrino.
4) Tipos de Tetralogia de Fallot

Por una parte, desde el punto de vista anatémico, podemos diferenciar entre: **
1) Tetralogia de Fallot con estenosis pulmonar variable (Fallot tipico)

2) Tetralogia de Fallot con atresia pulmonar (Fallot “extremo”). A su vez, se subdivide
en funcién del tipo de suplencia del flujo pulmonar (Clasificacion de Barbero Marcial)

en:
2.1) Arteria pulmonar central ductus-dependiente
2.2) Arteria pulmonar central y colaterales aortopulmonares

2.3) Ausencia de arteria pulmonar central con colaterales

aortopulmonares

3) Tetralogia de Fallot con ausencia de vélvula pulmonar (valvula no
Figura 4: Clasificacion

funcionante, displasica, rudimentaria o ausente) de Barbero Marcial >

Por otra parte, desde el punto de vista fisiopatoldgico, podemos diferenciar entre (se verd

de forma mas ampliada en el apartado de fisiopatologia): ™
1) Fallot Ciandgeno: en él, se produce un shunt D-I, predominando la clinica cianética

2) Fallot Rosado: en él, se produce un shunt I-D, predominando la clinica de

insuficiencia cardiaca congestiva
5) Fisiopatologia

En la Tetralogia de Fallot, el defecto del tabique interventricular suele ser amplio y no
restrictivo. Ademas, la obstruccion del flujo de salida del ventriculo derecho es responsable de
la elevacion de las presiones ventriculares derechas, las cuales, gracias al defecto septal

ventricular, llegan a igualarse con las presiones del ventriculo izquierdo. Por tanto, en la
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Tetralogia de Fallot existe constantemente
una igualdad de las presiones entre ambos
ventriculos (a diferencia del corazon
normal, donde las presiones izquierdas son
muy superiores a las presiones derechas).
Esta igualdad de presiones es la que va a
permitir que exista la posibilidad de un
shunt derecha-izquierda si la obstruccion

de la via pulmonar es severa.

Presion Media

Saturacion de O,

Presiones sistolica
y diastolica

Al trabajar ambos ventriculos con Figura 5: Fisiopatologia Tetralogia de Fallot *

presiones similares, el gasto ventricular va a venir marcado por la resistencia vascular

pulmonar y el grado de obstruccién al flujo de salida del ventriculo derecho.”

Por tanto, podemos concluir que la fisiopatologia de la Tetralogia de Fallot viene

marcada, principalmente, por el grado de obstruccion del tracto de salida del ventriculo

derecho: **

- Si la obstruccidn del tracto de salida del ventriculo derecho es severa (o si hay atresia
pulmonar) aparecera un shunt derecha-izquierda con paso de sangre desoxigenada
directamente hacia la aorta, lo que provocara una disminucién del flujo pulmonar vy la
aparicién de cianosis (signo clinico mas caracteristico de esta patologia), que serd mas
intensa, por tanto, cuanto mads severa sea la estenosis pulmonar. Esta cianosis, de
manera cronica, ira dando lugar a un aumento del hematocrito y la viscosidad
sanguinea, alteraciones en el crecimiento y la aparicidn de acropaquias. Esto es lo que

se conoce como “Fallot cianégeno”.*®

- Por otra parte, si la obstruccién del tracto de salida del ventriculo derecho es leve,
aparecerd un shunt izquierda-derecha que permitird un adecuado flujo pulmonar. En
estos pacientes (debido al aumento del flujo pulmonar gracias a sangre procedente del
ventriculo izquierdo a través de la CIV), la clinica vendrd marcada por los signos de
insuficiencia cardiaca (fatiga con las tomas, retardo en el crecimiento...) y no por la

cianosis. Esto es lo que se conoce como “Fallot rosado”.™*
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Muchos recién nacidos con Tetralogia de Fallot se encuentran estables en el momento
del nacimiento, con respiracidn y saturacidon aceptables, por lo que pueden ser enviados al

domicilio programandoles una cirugia electiva en los meses siguientes.™

Sin embargo, otros pacientes tienen un adecuado flujo pulmonar al nacimiento, pero
desarrollan un incremento de la cianosis durante las primeras semanas y meses de vida. Esto
se debe al cardcter evolutivo de la estenosis pulmonar (cualquiera que sea su forma
anatomica), de forma que el equilibrio hemodindmico inestable entre la estenosis pulmonar y

la comunicacién interventricular, va evolucionando hacia el predominio de la primera.®

En paises que cuentan con un servicio de cardiologia pediatrica desarrollado, la
cianosis severa, las crisis hipoxémicas y otras consecuencias de la reduccién del flujo
pulmonar, son menos frecuentes. Esto es debido a que el diagndstico rara vez se retrasa y los
pacientes pueden ser tratados mediante cirugias paliativas o, incluso, reparaciones quirurgicas

completas en los primeros dias, semanas o meses en caso de ser necesario.

Otro aspecto importante en la fisiopatologia de la Tetralogia de Fallot va a ser el

ductus arterioso:

A medida que el ductus arterioso se cierra, la obstruccion al flujo de salida del

ventriculo derecho va a ser la que va a restringir el flujo sanguineo pulmonar.

Por tanto, el mantenimiento de un ductus arterioso permeable mediante una infusion
de prostaglandinas (en los casos de estenosis pulmonar grave o atresia pulmonar), va a
permitir mantener un flujo pulmonar y saturacién adecuada en el niflo, pudiendo ser ésta de

alrededor del 80-90%.’

Sin embargo, el cierre o disminucidn de la permeabilidad del ductus arterioso, puede

provocar crisis hipoxémicas graves en estas situaciones.

Siguiendo con otros mecanismos fisiopatoldgicos, existen una serie de “circulos
viciosos” que agravan todavia mas la situacidon de estos pacientes, ya que intensifican el

cortocircuito cardiaco derecha-izquierda:

El infundibulo pulmonar es una estructura muscular que se cree que es reactiva a las
catecolaminas, convirtiendo a la estenosis subvalvular en dindmica (lo que se conoce como
“espasmo infundibular”). Esta es la razén por la que en una crisis de cianosis estan indicados
los beta-bloqueantes.
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Ademads, los cuadros febriles,

Crisis de disnea y cianosis I

]
Llanto

retorno venoso, favoreciendo el J
a

infecciosos y las maniobras de Valsalva

(como defecacion y llanto) disminuyen las

Espasmo ‘
infundibular

resistencias sistémicas y aumentan el

t Cortocircuito
derecha-izquierd

incremento de este cortocircuito y, por

tanto, de la cianosis.™®

.
t Retorno 1 PO,
venoso 1 pCO,

El ultimo mecanismo a mencionar, sistémico { pH

es la hiperpnea: —‘@f‘

RVS: resistencia vascular sistémica.
Figura 6: Circulos viciosos. Fisiopatologia Tetralogia de Fallot *°
En un sujeto normal, la hiperpnea aumenta el retorno venoso sistémico, lo que

aumenta el flujo pulmonar y la pO,. Sin embargo, en un sujeto con Tetralogia de Fallot, el
exceso de retorno venoso sistémico se vierte directamente en la aorta (en lugar de canalizarse
por la arteria pulmonar), lo que provocard un aumento de la pCO,, una disminucion del pH
(acidosis) y una disminucién de la pO,, lo que agravara todavia mas la hipoxia del paciente.
Estas tres circunstancias (aumento de la pCO, y disminucién del pH y de la pO,) son, a su vez,

estimulantes de la hiperpnea, lo que crea el “circulo vicioso” comentado con anterioridad.

6) Diagndstico
6.1) Diagndstico Prenatal

Las cardiopatias congénitas son las malformaciones mas frecuentes y constituyen una
de las primeras causas de mortalidad neonatal (20% de las muertes neonatales) e infantil
(cerca de un 50% de mortalidad infantil). Por ello, para poder disminuir estas cifras es muy

relevante la deteccidon oportuna, incluso antes del nacimiento, de las mismas.

Para establecer el diagndstico precoz de la Tetralogia de Fallot, al igual que en el resto

de cardiopatias congénitas, disponemos de las pruebas de diagndstico prenatal o intra utero:

Ante la sospecha de esta patologia en una ecografia obstétrica de control rutinario del

embarazo, se debe de solicitar una ecocardiografia fetal para su confirmacion diagnéstica.

La ecocardiografia fetal representa la principal herramienta para el diagndstico y

evaluacion detallada del sistema cardiovascular fetal, siendo util desde finales del primer
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trimestre de gestacion hasta el término. Por ello, en manos experimentadas puede detectar

hasta el 90% de las cardiopatias congénitas graves en la poblacion.

Las indicaciones clasicas de la ecocardiografia fetal las podemos agrupar en

indicaciones maternas y fetales, constituyendo asi la poblacién considerada de riesgo: *’

FACTORES DE RIESGO FETAL ‘ FACTORES DE RIESGO MATERNO
Anomalias extra cardiacas Teratégenos cardiacos

« Alteraciones del ritmo cardiaco « Carbonato de litio

» Hidrops fetal no inmune « Progestinas

» Sospecha de malformacion fetal en ecografia nivel | » Anfetaminas

« Translucencia nucal aumentada « Alcohol

« Anticonvulsionantes

« Alteraciones metabolicas maternas

« Diabetes

« Fenilketonuria

« Infecciones maternas
-Rubéola
-Toxoplasmosis
-Coxsackie
-Citomegalovirus
-Sarampion

Factores familiares

Figura 7: Indicaciones de ecocardiografia fetal v

Sin embargo, entre los recién nacidos cardidpatas solo del 5 al 20% presenta alguna de
estas indicaciones durante su vida intrauterina, mientras que del 80 al 95% restante se

encuentra en la poblacidn general.

I”

Es por ello por lo que diferentes paises y organizaciones han propuesto el “tamizaje de
cardiopatias congénitas” con el fin de abarcar toda la poblacién entre las 20 y las 24 semanas

de gestacion e incorporarlo a formar parte integral del examen del segundo trimestre.

A modo resumen, las técnicas que se utilizan para la ecocardiografia fetal incluyen los

modos B, modo M, modo Doppler (en todas sus modalidades) y ultrasonido 3D.

La tasa de deteccidn prenatal varia ampliamente de acuerdo al tipo de malformacion
cardiaca. En lo que respecta a la Tetralogia de Fallot, actualmente, un niumero creciente de

casos se diagnostica de forma prenatal mediante la ecocardiografia fetal.

La Tetralogia de Fallot, como el resto de los defectos conotruncales, es bien tolerada
intra utero en general. De hecho, el seguimiento de los casos con Tetralogia de Fallot
diagnosticados intra utero ha permitido comprobar que la hipertrofia del ventriculo derecho

esta siempre ausente en el periodo fetal y que se desarrolla después del nacimiento."
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El diagndstico prenatal de la Tetralogia de Fallot permite, en el caso de obstruccion
severa del flujo pulmonar, una correcta monitorizacion intrauterina de esta patologia, asi
como una mejor planificacion del manejo perinatal (ya sea facilitando una terapia precoz a
base de prostaglandinas para mantener la permeabilidad del ductus arterioso, o bien

planificando una cirugia precoz tras el nacimiento en caso de ser necesario), lo que permitira

10
l.

evitar crisis ciandticas graves durante el periodo neonata

Figura 8: Diagndstico Prenatal Tetralogia de Fallot: A) Corte de eje largo. B)
Desviacion antero-superior del septo conal o infundibular 10

Sin embargo, la tasa de deteccidn prenatal en la Tetralogia de Fallot es baja (oscilando
entre el 15% vy el 43%), representando Unicamente el 3-7% de las cardiopatias congénitas
diagnosticadas prenatalmente. La razén principal de esta cifra es que en la ecocardiografia
fetal, el corte de 4 camaras se observa frecuentemente normal. Otras razones pueden ser la
pobre visualizacién de los tractos de salida de los grandes vasos, asi como el retraso en la
evolucidn de la atresia pulmonar (en el subtipo con atresia), ya que suele ocurrir en el tercer

trimestre.”’

El diagndstico ecocardiografico prenatal de la Tetralogia de Fallot se realiza
identificando en el corte de eje largo izquierdo y derecho y en el corte de 5 camaras un defecto
interventricular, generalmente perimembranoso, y una arteria aorta que cabalga sobre el

septum interventricular.

Ademas de los cortes ecocardiograficos mencionados, existen otros que pueden

aportar informacion relevante para el diagndstico prenatal de la Tetralogia de Fallot:

En su estudio, Palatnik A. MD et al *® compararon el corte de los tractos de salida de los
grandes vasos cardiacos (empleado de manera sistematica) con el corte de 3 vasos y trdquea

en una serie de 40 mujeres embarazadas con posterior diagndstico postnatal confirmado de
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Tetralogia de Fallot con el fin de demostrar el papel que puede aportar este uUltimo corte

ecocardiografico en el diagndstico prenatal de esta patologia.

Los hallazgos demostraron que en el corte de 3 vasos y traquea (cuando pudo ser
realizado) hubo una relacién istmo del arco adrtico — ductus arterioso inversa en el 100% de

los fetos estudiados.

Los resultados de dicho estudio, pueden observarse en la siguiente imagen:

Table 3. Frequencies of Enlarged Aortic Annulus and Aortic Arch Isthmus and Hypoplastic Main Pulmonary Annulus and Ductus Arteriosus
Among Fetuses With Postnatally Confirmed Tetralogy of Fallot or Double-Outlet Right Ventricle by Z Score

Outflow Tract View 3-Vessel and Trachea View
Z Score Al n (%) MPA, n (%) AAL n(%)° DA, n (%:)* P
=20 17/40 (42.5) 0 32/37(86.5) 0 002
=15 22/40 (55.0) 0 3437 (91.9) 0 <001
=20 0 26/40 (65.0) 0 3/37(8.1) <001
=-15 0 30/40 (75.00 0 537 (13.5) 014

Abbreviations are as in Table 2.
a€easurements were retrieved from the 3-vessel and trachea view, which was obtained in 37 patients.
8

Figura 9: Resultados del estudio .

Como se observa en la imagen (basandonos en valores de Z Score de 2 2.0 y < -2.0) el

corte de 3 vasos y trdquea diagnosticd mas casos de Tetralogia de Fallot a partir del aumento
de tamafio del istmo del arco adrtico (86.5%) que el corte del tracto de salida de los grandes

vasos cardiacos a partir de la hipoplasia del anillo valvular pulmonar (65.0%).

Debido a ello, The International Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology ha
recomendado anadir el corte de 3 vasos y traquea al screening ecocardiogréfico de las

cardiopatias congénitas.

Por otra parte, para mejorar la tasa de
diagndstico prenatal se han ido proponiendo mas
técnicas ecograficas como, por ejemplo, el signo
ecografico del “signo de interrogacién” que se
corresponde con una aorta curva, aumentada de

tamafio y dilatada visible en el corte de 3 vasos.™

Figura 10: Signo de Interrogacion v

Por ultimo, ademas del diagndstico anatdmico de la Tetralogia de Fallot, el diagndstico
prenatal de esta patologia también requiere un examen detallado de los tractos de salida
utilizando la técnica del Doppler color, lo que nos va a permitir una evaluacién prenatal de la

funcién cardiaca y la severidad de la obstruccion del tracto de salida pulmonar.
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Esta evaluacion cuantitativa de  Table 2. Cardiac Dimensions and Doppler Characteristics of Healthy
Control Fetuses Compared to Fetuses With Classic Tetralogy of Fallot

Control TOF

la hemodinamica fetal, se recoge en el

estudio de Jatavan P. MD et al * donde ~ Parameter (n=200) (=200 P
. . , LVWT =95th percentile™ 6(3.0) 0(0.0) B61
se comparan las dimensiones cardiacasy  RywT =05th percentie® 735 5(250) 002
. . LVID =95th percentile® 9(4.5) 21000 263
las mediciones a partir de Doppler entre  RyID =95th percentile® 8(40)  0(00) 460
i BVOD =95th percentile® 6030 1(5.0) 492
200 fetos sanos y 20 fetos con Tetralogia  LVSF <5th percentile® 9(4.5) 1(50) 623
) ) RVSF <5th percentile™ 14 (70) 1(50) 595
de Fallot. Este estudio tiene como  pSy-A=95th percentie 5(2.5) 7(35.0) <001
o PSV-P =95th percentile™ 9(4.5) 6(800) =001
objetivo demostrar que los hallazgos  TPV-A <5th percentile® 5(2.5) 2(100) 125
TPV-P <5th percentile® 6(3.0) 15(75.0) <001
cuantitativos de la técnica Doppler Teiindex=95th percentilel® 8(40) 3(150) 066
Ao~V =095th percentile 11(5.5) 18(90.0) <001
sirven para afianzar el diagndstico  Pul-V <5thpercentile 8(40)  18(90.0) <001
Ao-VIPul-V=1 31(15.5)  20{100.0) <001

prenatal de Tetralogia de Fallot en  DVpreloadindex>95th percentile®?  12(6.0) 2(1100) 485

Data are presented as number (percent); measurements were based on
GA. BVOD indicates biventricular outer diameter; DV, ductus venosus;
LVID, LV inner diameter; LVSF, LV shortening fraction diameter; LVWT, LV
wall thickness: RVID, RVinner diameter: RVSFE, RV shortening fraction: TOFR,
tetralogy of Fallot: and TPV-A, time to peak velocity in the aorta; other
abbreviations are asin Table 1.

basdndose Unicamente en los hallazgos Figura 11: Resultados del estudio *

aquellos casos en los que la sospecha

diagndstica no es del todo concluyente

0

ecocardiograficos morfoldgicos.

Como se observa en la imagen, la media de las Z Score para los valores medidos de
espesor de la pared del ventriculo derecho, velocidades sistdlicas maximas adrticas,
velocidades sistdlicas maximas de arteria pulmonar y didmetro de la valvula adrtica fueron
significativamente mayores en el grupo de estudio que en el grupo control (P< .001), ademas
de una relacidn del didametro del anillo valvular de aorta-a-pulmonar mayor de 1, mientras que
la media de las Z Score para el tiempo adrtico para alcanzar la velocidad maxima, tiempo de la
arteria pulmonar para alcanzar la velocidad maxima y didmetro de la vdlvula pulmonar fue

significativamente mas baja en el grupo de estudio que en el grupo control (P<.001).

De dicho estudio se concluye que, aunque el diagndstico prenatal de la Tetralogia de
Fallot puede ser realizado a partir de los datos morfoldgicos del ecocardiograma fetal, se
recomienda realizar un examen Doppler de los grandes vasos, asi como de la funcién

ventricular, para consolidar el diagnostico.

6.2) Diagndstico Postnatal

Como ya se ha comentado, la tasa de deteccién prenatal en la Tetralogia de Fallot es
baja, por lo que es importante destacar los procedimientos diagndsticos pertinentes que seran

necesarios en estos pacientes durante el periodo neonatal.
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6.2.1) Clinica

En primer lugar, atendiendo a la clinica, podemos decir que la presentacion clinica
depende fundamentalmente del grado de obstruccién pulmonar.’’ De esta forma, si la
obstruccion es leve, predominara el shunt izquierda-derecha, por lo que la cianosis no sera
evidente (Fallot Rosado). Sin embargo, si la obstruccién es mayor (Fallot Ciandgeno),
predominara el shunt derecha-izquierda, lo que dard lugar a la aparicién de la principal
manifestacion clinica de esta patologia, la cianosis, la cual tiene la caracteristica de ser
progresiva (excepto en aquellos casos con estenosis pulmonar extrema, en los que el recién

nacido puede debutar con crisis hpoxémicas): **

Esta progresion, estd basada en lo siguiente: durante la lactancia temprana, la cianosis
se va instaurando paulatinamente debido al aumento progresivo del grado de estenosis
pulmonar, de forma que primero aparece con el llanto o el frio, posteriormente con
situaciones de pequefios esfuerzos, hasta llegar a hacerse constante. Ademas, si la cianosis no
se diagnostica hasta edades mas tardias, pueden evidenciarse en nifios mas mayores signos
crénicos de cianosis, como las acropaquias, y una posiciéon genupectoral durante las crisis
hipoxémicas para aumentar las resistencias vasculares sistémicas y, de esta forma, favorecer el

shunt izquierda-derecha y el flujo pulmonar.®

Otras manifestaciones clinicas pueden ser: poliglobulia, anemia hipocréomica y
macrocitica, crisis hipoxémicas (explicadas mas adelante), pérdida del conocimiento, muerte

subita, accidentes cerebrovasculares, insuficiencia cardiaca...”
6.2.2) Exploracion Fisica

En el examen fisico de estos pacientes, podemos encontrar frémito y, a la auscultacion
cardiaca, un soplo sistélico de tipo eyectivo en foco pulmonar con una intensidad
directamente proporcional al grado de obstruccidn del tracto de salida del ventriculo derecho,

con un segundo ruido Unico y disminuido.?
6.2.3) Pruebas Complementarias
En estos pacientes, podemos llevar a cabo las siguientes pruebas complementarias:

- Electrocardiograma: muestra una desviaciéon del eje hacia la derecha (1209), signos de
hipertrofia ventricular derecha y transicién eléctrica brusca entre V1 y V2. A veces,

puede asociar un bloqueo completo de rama derecha (BRDHH).®
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- Radiografia de Tdrax: muestra la tipica silueta del
“" 2 n

corazén en bota”, con la punta levantada y el arco
medio excavado. El flujo pulmonar habitualmente esta

disminuido. Ademas, el arco adrtico se encuentra en el

lado derecho en un 25% de los casos.* Figura 12: Radiografia de Térax con
la imagen de "corazén en bota" *

- Ecocardiograma transtordcico: constituye el gold-standard en el diagndstico de esta
patologia, ya que permite la visualizacién de las 4 anomalias cardiacas que integran la
Tetralogia de Fallot. Mediante el ecocardiograma, ademas, se debe definir el tamafio y
extension de la comunicacién interventricular, el porcentaje de cabalgamiento adrtico,
la severidad de la obstruccion del ventriculo derecho, el tamano de las arterias
pulmonares, la anatomia de las arterias coronarias, la direccién del arco adrtico, la
presencia o ausencia de colaterales aortopulmonares o ductus arterioso y descartar
otras cardiopatias (tales como el ventriculo derecho de doble salida, el ventriculo Unico
o la trasposicion de grandes arterias).” Para llevar a cabo el estudio ecocardiografico,
se utilizaran la via paraesternal y subxifoidea en eje largo (para visualizar el defecto
septal ventricular y el cabalgamiento adrtico) y la via paraesternal y subxifoidea en eje

corto (para visualizar el tracto de salida del ventriculo derecho).™

10

oblicuo subcostal derecho. C) Corte paraesternal en eje corto

En aquellos casos en los que existan dudas tras la realizacién de la ecocardiografia, pueden

realizarse otras pruebas complementarias:

- Tomografia Axial Computarizada (TAC): la angiografia mediante TAC con

reconstruccién volumétrica va a permitir delimitar la anatomia de la arteria pulmonar.’

- Resonancia Magnética Nuclear (RMN): permite describir de forma mas precisa los
volumenes ventriculares, asi como la descripcion anatémica detallada de la arteria
pulmonar y la vasculatura pulmonar. Ademas, la RMN va a tener un papel fundamental

. . . . s s 2
en el seguimiento postoperatorio de estos pacientes (como se vera mas adelante). 4
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- Cateterismo Cardiaco: permite conocer la anatomia coronaria y definir la anatomia
de las arterias colaterales aorto-pulmonares mayores (MAPCAs). Por tanto, estara
indicado en aquellos casos en los que haya presencia de abundantes MAPCAs o

defectos musculares septales para llevar a cabo un estudio preoperatorio completo.”

7) Tratamiento

Dentro del tratamiento de la Tetralogia de Fallot, podemos hacer distincion entre el
tratamiento médico (requerido en determinados pacientes en el periodo neonatal) y el

tratamiento quirdrgico (que serd el de eleccion en todos los pacientes).
7.1) Tratamiento Médico

Un alto porcentaje de pacientes con Tetralogia de Fallot, no requiere tratamiento

médico en el periodo neonatal, sino que sélo requiere revisiones ambulatorias periddicas.

La necesidad de tratamiento médico, por tanto, va a venir marcada por el grado de
obstruccion al flujo de salida del ventriculo derecho y por el grado de permeabilidad ofrecido

por el ductus arterioso: ’

- Ductus arterioso: el cierre o disminucién de la permeabilidad del ductus provocard en
los neonatos el sintoma guia de la Tetralogia de Fallot: las crisis hipoxémicas. Para
evitar dicho cierre, serd obligado el uso de prostaglandinas, las cuales nos van a

permitir mantener un flujo pulmonar y una saturacién de oxigeno adecuadas.

- Grado de obstruccidn al flujo de salida del ventriculo derecho: Si la obstruccién es
ligera o moderada, el flujo pulmonar puede ser adecuado, no requiriéndose
tratamiento médico en el periodo neonatal. Sin embargo, si la obstruccion es severa,
dard lugar a un descenso de la saturacion de oxigeno con aparicion de crisis

hipoxémicas y acidosis respiratoria.

Como acabamos de ver, son varios los mecanismos fisiopatoldgicos que pueden

conducir a la aparicidn de crisis hipoxémicas en el periodo neonatal.

Las crisis hipoxémicas son una urgencia médica cuyo tratamiento consiste en
oxigenoterapia, posicion genupectoral, insercion de via venosa para administracién rapida de
volumen, morfina (para conseguir relajacién de la musculatura infundibular) y bicarbonato (si

hay acidosis metabdlica). También pueden incluirse en el tratamiento farmacos vasoactivos
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(los cuales, al igual que la posicion genupectoral, van a producir un aumento de la postcarga, lo

cual va a favorecer el shunt izquierda-derecha y, por tanto, el flujo pulmonar).

También es comun el uso de tratamiento anticongestivo en estos pacientes. Los
farmacos empleados suelen ser los beta-bloqueantes, especialmente el Propanolol, con objeto
de relajar el infundibulo pulmonar. Ademas de formar parte del tratamiento de las crisis, los
beta-bloqueantes también se utilizan en situaciones de Fallot precianético para evitar la

aparicién de las mismas.®

Posicion genupectoral
Oxigeno para mantener saturacioén de O2 superior al 80%
Bicarbonato 1/ M para corregir la acidosis metabdlica: 1mEqg/kg
Morfina: cloruro mérfico: 0,1 — 0,2 mgr (Sc)
Fenilefrina: 5 — 10 ugr/kg IV
Propranolol (Sumial®): 0,05 — 0,1 mgr/kg (IV)

v' 1/2 en 3 min.

v 1/2 en 10 min

4 %4 % 5%

Figura 14: Tratamiento Crisis hipoxémicas 6

Una vez controladas las crisis hipoxémicas (sobre todo si son de repeticidn) estara

indicada la cirugia urgente en estos pacientes.

Sin embargo, en aquellos pacientes que no requieran tratamiento médico en el

periodo neonatal, estard indicada la cirugia electiva.
7.2) Tratamiento Quirdrgico

A lo largo de los afios, se han establecido diferentes técnicas quirdrgicas para la

Tetralogia de Fallot.

El objetivo de dichas técnicas era, o bien proporcionar una paliacion de la
sintomatologia en neonatos con gran componente ciandtico, o bien proporcionar una
correccidn quirurgica definitiva de las alteraciones anatémicas presentes en esta cardiopatia

congénita.

Se presenta a continuacién un breve recuerdo histdrico acerca de las técnicas

quirargicas que fueron planteadas en pacientes con Tetralogia de Fallot:
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7.2.1) Evolucion Histérica

Histéricamente, la falta de desarrollo del soporte circulatorio hizo que la idea de
realizar una primera aproximacidon de reparacion quirdrgica a edades tempranas quedara

relegada a la realizacién de cirugias paliativas o “Shunts”.’

De esta forma, en 1945 Alfred Blalock y Helen Taussig describieron la primera paliacion
exitosa de la Tetralogia de Fallot: la Fistula Sistémico-Pulmonar de Blalock-Taussig, la cual
consistia en la realizacién de una seccién de la arteria subclavia derecha nativa con la posterior
anastomosis de la misma a la rama derecha de la arteria pulmonar de manera término-lateral.
Esta técnica, permitia aumentar el flujo pulmonar y, consecuentemente, disminuir el grado de

cianosis, mejorando la capacidad funcional y la calidad de vida de estos pacientes.™

Posteriormente, se describieron otras fistulas sistémico-pulmonares de la mano de

Potts y de Waterston: **

Sin embargo, se vio que la realizacién de shunts a edades tempranas estaba sujeto a
una elevada morbi-mortalidad, debido a la aparicidon de trombosis en los mismos durante el

seguimiento.

De esta forma, en un intento de mejorar las
técnicas paliativas en estos pacientes, en 1980
McKay propuso la Fistula Sistémico-Pulmonar de
Blalock-Taussig Modificada, la cual consistia en la
interposicion de un injerto de politetrafluoroetileno
(PTFE) para realizar una anastomosis de la arteria
subclavia (derecha o izquierda) a la arteria
pulmonar homolateral. Sin embargo, esta técnica

también implicaba una distorsion importante del

arbol arterial pulmonar.’

Figura 15: Diferentes tipos de Fistulas Sistémico-
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Pulmonares

De forma paralela a la evolucién de las técnicas paliativas de la Tetralogia de Fallot,

fueron surgiendo las primeras técnicas quirdrgicas correctoras.

De esta forma, las primeras cirugias correctoras fueron llevadas a cabo por Walton
Lillehei (1954) y Kirklin (1955): 2
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A partir de la aportacion de Lillehei y de Kirklin, se establecid el tratamiento quirdrgico
de la Tetralogia de Fallot mediante su correccidn anatémica, realizada mediante esternotomia
media y haciendo uso de circulacién extracorpérea mas administracién de

Metilprednisolona.?®

Para llevar a cabo la técnica quirdrgica, se
realizaba una infundibulectomia extensa por via
transventricular. A partir de este abordaje, se llevaban a

cabo varias acciones:

1) Cierre de la comunicacion interventricular

mediante el uso de un parche

2) Desobstruccion del tracto de salida del
ventriculo derecho mediante: reseccion de las
bandas hipertrdficas, seccion del anillo valvular

pulmonar y colocacién de parche de ampliacion

“transanular” extendido hasta el origen de la Figura 16: Cirugia correctora. Via
1 transventricular

rama pulmonar izquierda.

Con la apariciéon de esta técnica quirurgica, se evidencid que se resolvia de forma
favorable la obstruccién del tracto de salida del ventriculo derecho. Sin embargo, también se
observé que en el seguimiento a largo plazo de estos pacientes, aparecia una importante
disfuncidon ventricular derecha, asi como insuficiencia valvular pulmonar (detallada mas

adelante).

El conocimiento de estas complicaciones postoperatorias a largo plazo, promovié la
actitud de preservar la valvula pulmonar, en la medida de lo posible, asi como disminuir la
extensién de la ventriculotomia. De esta forma, disminuiria la gravedad de la insuficiencia

pulmonar.

Junto con estas medidas, surgieron nuevos
abordajes quirurgicos que permitieron minimizar las

agresiones sobre el anillo valvular pulmonar, como

la via transauricular y la via transauricular-

22
tranSpU|monar~ Figura 17: Cirugia correctora. Via transauricular =
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Existe controversia acerca de cudl de estos dos abordajes es mejor para acceder a las
lesiones intracardiacas de la Tetralogia de Fallot. Sin embargo, en la actualidad, ambos

abordajes siguen siendo ampliamente utilizados."

Hay que tener en cuenta que no siempre es posible la preservacion de la integridad del
anillo valvular pulmonar. Esto hace que estudios recientes establezcan que el parche
transanular siga constituyendo la principal técnica utilizada para la reparacién de la Tetralogia

de Fallot en todo el mundo.™

La técnica quirurgica de la Tetralogia de Fallot en un Unico tiempo (cirugia correctora
primaria) ha estado sometida a evaluaciéon durante afos, revisandose los efectos a corto y
largo plazo, y compardndose con los resultados de la cirugia en 2 tiempos (cirugia paliativa +

cirugia correctora secundaria).

De esta forma, existen argumentos a favor y en contra de ambos tipos de técnicas

P 21,10, 14, 27, 28, 29
quirudrgicas:

Cirugia en 2 tiempos Cirugia Correctora Primaria

(Cirugia Paliativa + Cirugia Correctora)

Ventajas

- Aumenta el flujo pulmonar y minimiza el riesgo
de cianosis, demorando la cirugia correctora (mas
agresiva) hasta los 3 meses de vida, cuando ya se
ha completado la arborizacién de las arterias
pulmonares

- Evita una cirugia mayor con circulacién
extracorpdérea en un neonato

- Establecimiento de una circulaciéon mas fisioldgica
desde una edad temprana, previniendo el incremento
de la hipertrofia del ventriculo derecho y los problemas
derivados de la cianosis, sin que se objetive un
incremento en la mortalidad

Inconvenientes

- Aumento del tiempo de exposicion a hipoxia, lo
que favorece la degeneracién de los miocitos y la
fibrosis intersticial, lo que, a su vez, favorece a
largo plazo las arritmias y la disfuncién ventricular

- Sobrecarga de presion del ventriculo derecho a
largo plazo

- Deja al lactante con una fisiologia paliativa hasta
la reparacion total

- Exposicion del paciente a dos intervenciones
quirurgicas, con sus correspondientes riesgos

- Incremento de la estancia hospitalaria en terapia
intensiva (UCI)

- Incremento del tiempo de intubacién endotraqueal
- Incremento del uso de inotrdpicos

- Efectos adversos de la circulacién extracorpérea sobre
el cerebro del bebé

En este contexto de controversia entre la técnica quirdrgica primaria o en 2 tiempos,

se llevd a cabo uno de los primeros estudios comparativos de ambas técnicas quirdrgicas de la

mano de Kirklin.
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En su estudio, Kirklin et al ** establecieron que la cirugia correctora primaria tenia
mejores resultados sobre todo cuando no se empleaba el parche transanular, y que la cirugia
en 2 tiempos requeria unas condiciones muy concretas para tener mayor seguridad que la

cirugia primaria.

Esto hizo que la tendencia fuera evolucionando hacia la realizacion de la cirugia

correctora primaria de esta patologia a edades mas tempranas.

,3* corroboraron los mejores

Estudios posteriores, como el de Garcia Hernandez et a
resultados obtenidos con la cirugia correctora primaria en comparacién con la cirugia en 2
tiempos. En su serie, llevada a cabo en el Hospital Infantil Virgen del Rocio de Sevilla, se
recogieron los resultados de 101 pacientes con Tetralogia de Fallot entre 1979 y 1992, en los
que se empezé realizando fistulas sistémico-pulmonares paliativas hasta 1985, para
posteriormente continuar realizando correcciones primarias hasta 1992. En esta serie,

concluyeron que el tratamiento mas indicado en pacientes con Tetralogia de Fallot y un arbol

vascular pulmonar de tamafio adecuado, es la cirugia correctora primaria.

Por otra parte, haciendo referencia a la literatura mas actual, Chang-Ha Lee et al 32

llegaron a las mismas conclusiones en cuanto a la comparativa entre las 2 técnicas quirdrgicas,
estableciendo, ademas, que la correccion primaria se podia llevar a cabo de forma segura en la
mayoria de los pacientes, ya fuera como cirugia urgente en neonatos sintomdticos, como

cirugia programada en aquellos pacientes con buen flujo pulmonar.

Partiendo de esta comparativa, fueron
surgiendo nuevas técnicas quirldrgicas destinadas a
mejorar la cirugia correctora primaria. Estas técnicas
tienen como objetivo la preservacion de la funcion
valvular pulmonar para minimizar la principal
complicacion postoperatoria a largo plazo de esta

cirugia: la insuficiencia valvular pulmonar. Dentro de

estas nuevas técnicas, destacamos el parche  Figura18: Dilatacién intraoperatoria dela
valvula pulmonar
monocuspide y la dilatacién intraoperatoria de la

/ 1
valvula pulmonar.*
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7.2.2) Situacion actual

En primer lugar, en cuanto a las técnicas quirurgicas paliativas, cabe destacar que las

fistulas sistémico-pulmonares de Potts y de Waterston estan actualmente en desuso.

De esta forma, la técnica quirdrgica paliativa mas utilizada actualmente es la fistula

sistémico-pulmonar de Blalock-Taussig Modificada.

La principal indicacién de esta técnica, van a ser aquellos pacientes con Tetralogia de
Fallot que presentan, ademds, hipoplasia de las arterias pulmonares. En esta situacién, se lleva
a cabo en un primer tiempo la fistula paliativa para proceder, en un segundo tiempo, a la

cirugia correctora secundaria con menor riesgo durante la nifiez o la adolescencia.”

Por otra parte, la cirugia correctora primaria supone el tratamiento de eleccién en la
mayoria de los pacientes con Tetralogia de Fallot en la actualidad. Esta técnica quirdrgica

puede llevarse a cabo en forma de cirugia urgente o cirugia electiva.

Indicaciones de cirugia correctora primaria de caracter urgente: se llevara a cabo en

aquellos neonatos sintomaticos que presenten: ’
- Presencia de ductus permeable prostaglandin-dependiente

- Cianosis: paso de niveles de saturacién de alrededor del 90% en el momento del
nacimiento a unos niveles de entre 75-80% en las primeras semanas de vida, debido a
un aumento progresivo de la obstruccidn del tracto de salida del ventriculo derecho

(debido a un aumento de las fibras musculares a este nivel)

- Crisis de hipoxia o hipoxémicas o cianéticas: disminucién de entre el 20-30% de los

niveles de saturacidn de oxigeno durante las crisis de hipoxia o agitacion

Por otra parte, la cirugia correctora primaria de cardcter electivo, se lleva a cabo en
aquellos pacientes con Tetralogia de Fallot que no presentan importante sintomatologia
durante el periodo neonatal. Esta técnica quirudrgica se lleva a cabo entre los 3 y los 6 meses de

edad.”

8) Complicaciones Postoperatorias y Seguimiento
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8.1) Complicaciones Postoperatorias

Aunque la mortalidad de la cirugia correctora primaria de la Tetralogia de Fallot ha ido
disminuyendo con el tiempo hasta lograrse series con menos del 3%, siguen existiendo una
serie de complicaciones postoperatorias (ya sean en el periodo postoperatorio temprano o a

largo plazo) que requieren ser citadas.

Por una parte, en cuanto al postoperatorio temprano, una minoria de los pacientes
presenta un sindrome de bajo gasto cardiaco conocido como “Fisiologia ventricular derecha
restrictiva”, el cual se trata de un fendmeno transitorio que suele resolverse en unas 72h,
requiriendo Unicamente soporte con inotrdpicos, diuréticos y una mayor estancia

hospitalaria.'

Por otra parte, las principales complicaciones postoperatorias a largo plazo son:
cortocircuito residual interventricular, estenosis localizada de ramas pulmonares (mas si
técnica paliativa previa), estenosis residual subpulmonar y/o a nivel de la unién ventriculo-
pulmonar, insuficiencia pulmonar, insuficiencia tricispide, dilataciéon e insuficiencia aodrtica,
arritmias auriculares (flutter, ACXFA) o ventriculares (taquicardias ventriculares mono o

polimérficas), disfuncién y dilatacién ventricular derecha, endocarditis, etc.?>3

8.1.1) Insuficiencia pulmonar
De todas ellas, la mas relevante va a ser la insuficiencia pulmonar:

La insuficiencia pulmonar se observa de forma tardia, décadas después de la cirugia
correctora primaria y va a ser predominante en aquellos pacientes en los que se emplea el

parche transanular, debido a la agresion que se genera en el anillo valvular pulmonar.

Por tanto, el ventriculo derecho, que habia sido sometido a una sobrecarga de presion,
pasa a ser de manera aguda un ventriculo condicionado por una sobrecarga de volumen. Esto
genera una dilatacion significativa y progresiva del ventriculo derecho con aumento de los
volimenes telesistélico y telediastdlico, lo que provoca un retraso en la conduccion
intraventricular y un deterioro progresivo de la fraccidon de eyeccidon del mismo. Todo esto, se
traduce en una intolerancia progresiva al ejercicio fisico, un ensanchamiento progresivo del
QRS en el electrocardiograma, la presencia de arritmias auriculares y ventriculares graves, un
fallo ventricular derecho progresivo y muerte subita. Esto hace que la insuficiencia pulmonar

sea uno de los factores prondsticos que van a condicionar el seguimiento de estos pacientes.’
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Como predictores de muerte subita en estos pacientes, se establece, por una parte, la
prolongacion progresiva de la duracién del QRS (QRS >180ms) vy, por otra parte, la variacion del

QRS durante el seguimiento (>3ms por afio durante un tiempo de seguimiento de 10 afios).™

De esta forma, muchos de los pacientes intervenidos que presenten dicha

prolongacion del QRS, podrian beneficiarse de una terapia de resincronizacién cardiaca.
8.2) Seguimiento

Todas estas complicaciones postoperatorias, especialmente la insuficiencia pulmonar,
hacen que los pacientes sometidos a cirugia correctora primaria tengan que ser evaluados
periddicamente de por vida. De esta forma, su seguimiento va a venir determinado por el

analisis de su capacidad funcional y la aparicién de clinica con los afios.”

Las revisiones y exploraciones complementarias, que son esenciales durante el
seguimiento de estos pacientes, varian en funcién del estado clinico y la modalidad quirdrgica
empleada.”

Histéricamente, diferentes técnicas fueron descritas para cuantificar la regurgitacion
pulmonar en estos pacientes, como la videodensitometria de la mano de Falliner et al, % asi
como las graficas de presién ventricular derecha — volumen medidas a partir de angiogramas *’

o con técnica catéter de conductancia.®®
Actualmente, durante estas revisiones, se debe de llevar a cabo: *

- Evaluacion clinica (presencia o ausencia de cianosis, presencia o ausencia de soplo

eyectivo diastdlico sugerente de regurgitacion pulmonar...)

- ECG (presencia o ausencia de bloqueo de rama derecha, hemibloqueo anterior

izquierdo, duracidon del QRS, andlisis de la repolarizacién...)
- Radiografia de tdrax (valoracion del indice cardio-toracico...)

- Ecocardiograma Doppler color (valoraciéon de regurgitacion valvular, estenosis o

cortocircuitos residuales...) *

Sin embargo, el gold-estandar en el seguimiento postoperatorio de la Tetralogia de
Fallot es la Resonancia Magnética Nuclear (RMN), “*la cual es capaz de valorar volumenes,

masa cardiaca, aspectos anatdmicos cardiacos, funcién biventricular y magnitud de la
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regurgitacion pulmonar. Ademas, el uso de la RMN con contraste con Gadolinio permite
identificar zonas de cicatrizacion y fibrosis como posibles origenes de arritmias y aneurismas.**

En su serie, Wald et al ** establecen que, a pesar de que la dilatacion del ventriculo
derecho (consecuente a la insuficiencia pulmonar) se produce de forma lenta y progresiva con
una buena tolerancia por parte de los pacientes, existe un 15% de estos que experimentan una
rapida progresion de la enfermedad, definida por Resonancia Magnética Nuclear como un
incremento del volumen telediastdlico del ventriculo derecho >30mL/m? descenso de la
fraccion de eyeccion del ventriculo derecho 210% o descenso del la fraccidon de eyeccidn del
ventriculo izquierdo 210%.

Ademas, establecen que el intervalo de tiempo dptimo entre las evaluaciones con
Resonancia Magnética Nuclear para la deteccidn de progresion de la enfermedad se estima en

torno a 3 afnos.

Por tanto, la Resonancia Magnética Nuclear resulta muy Util para ayudar a establecer
el momento mas dptimo para indicar una cirugia de reemplazo valvular pulmonar.*
Aunque los criterios varian en funcion de los diferentes centros, podemos establecer

las siguientes indicaciones para la cirugia de reemplazo valvular pulmonar: **

- Pacientes asintomdticos con 2 o mas de los siguientes criterios establecidos por RMN:
volumen telediastdlico del ventriculo derecho >150ml/m?, volumen telesistélico del
ventriculo derecho >80ml/m? fraccion de eyeccidén del ventriculo derecho <47%,
fraccion de eyeccidn del ventriculo izquierdo <55%, aneurisma de gran tamano en
tracto de salida del ventriculo derecho, QRS >140ms, taquiarritmia sostenida debido a

la sobrecarga de volumen derecha u otras alteraciones hemodinamicas.

- Pacientes sintomaticos (intolerancia al ejercicio no explicada por otra causa, signos y
sintomas de insuficiencia cardiaca [disnea, ortopnea...] no explicados por otra causa,
arritmias malignas, sincope atribuible a arritmia, muerte subita resucitada...) que

presenten 1 o mas de los criterios descritos anteriormente.
9) Reemplazo Valvular Pulmonar

Diferentes estudios han demostrado que la sustitucion valvular pulmonar tiene efectos
beneficiosos sobre la sintomatologia, funcién contractil y disminucién de eventos arritmicos en

pacientes con cirugias correctoras previas.44
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9.1) Implante quirurgico de valvula pulmonar

En un primer momento, este reemplazo se llevaba a cabo a partir de cirugia abierta,

mediante el uso de valvulas mecanicas o bioldgicas.

Ya en el afio 2006, Tjalling et al *°

comenzaron a presentar en su serie las ventajas de
las prétesis mecdnicas, haciendo referencia a que los eventos trombéticos derivados de las
mismas eran menores que la incidencia de reintervenciones en otras series con prétesis

bioldgicas, debido a la disfuncidn precoz de estas ultimas.

| % establecen en su revision

Revisando la literatura mas actual, Ben Dunne et a
sistematica y meta-analisis comparativo entre prétesis mecanicas y biolégicas, que el recambio
valvular pulmonar con prétesis mecanicas se asocia con excelentes resultados a medio plazo,
con una incidencia de trombosis del 0.6% bajo terapia anticoagulante con Warfarina. Estos
resultados obtenidos a partir de una media de seguimiento de mas de 6 afios, son muy
comparables a los resultados obtenidos a los 5 afios para prétesis bioldgicas. Por tanto, este
estudio propone que en pacientes con una clara indicacién para warfarina o con numerosas
esternotomias previas, el recambio valvular pulmonar con prétesis mecanicas es una opcion
atractiva, siendo las prétesis bioldgicas de eleccion en pacientes con un estilo de vida
particularmente activo o en mujeres jévenes que planean embarazos futuros. Por ultimo, este

meta-analisis hace alusién a la necesidad de mds estudios de seguimiento a largo plazo para

determinar la estrategia de reemplazo valvular pulmonar mas éptima.

Por otra parte, otros estudios como el
de M.L. Polo Ldpez et al *’ se decantan por el
uso de proétesis bioldgicas en las
reintervenciones de pacientes con Tetralogia
de Fallot operada. Los argumentos utilizados
son que las protesis bioldgicas no precisan
anticoagulacién, su hemodinamia inicial es
excelente, su duracion a los 20 afios supera el
80% y, como principal ventaja, permiten hacer

intervencionismo a su través (sera explicado a

continuacién). Por contra, las protesis

mecdanicas exigen siempre anticoagulacion, imposibilitan los procedimientos hemodinamicos a
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su través y, a diferencia de las cavidades cardiacas izquierdas donde las prdtesis mecanicas
tienen mayor duracion, en posicién pulmonar no duran mas que las protesis bioldgicas (debido

a las bajas presiones a las que estd sometido el corazén derecho).
9.2) Implante percutdneo de valvula pulmonar

Por ultimo, como aspecto mas novedoso, destacar el implante percutaneo de la vdlvula

pulmonar.

Esta técnica, fue descrita en el afio 2000 por Bonhoeffer et al a8

mediante el implante
de una valvula venosa yugular bovina disecada y suturada en un stent de Platino iridiado,
transportado por un catéter hasta el tracto de salida del ventriculo derecho en un paciente de

12 afnos.

Actualmente, esta técnica
intervencionista se lleva a cabo mediante la
valvula pulmonar transcateteral “Melody”
(aunque estan empezando a comercializarse

nuevas valvulas, como la Edwards Sapien or

Sapien XT THV). Figura 20: Recambio valvular pulmonar percutaneo *°

Revisando la literatura actual, Aimee K. Armstrong et al *° establecen que la valvula
percutdnea Melody tiene unos resultados a corto plazo excelentes con una baja tasa de
reintervenciones durante el primer afio de seguimiento. Sin embargo, nuevos estudios de
seguimiento serdn necesarios para determinar los resultados a medio y largo plazo de esta
técnica, asi como la aparicidn de posibles complicaciones, tales como la fractura del stent o la

endocarditis.

Estos hallazgos, se corroboran en el meta-analisis de estudios observacionales de Arka
Chatterjee et al *° donde se establece el éxito de la vélvula percutanea Melody en un 96% de
los pacientes con un perfil de complicaciones aceptable y baja necesidad de reintervenciones a
corto plazo. En el estudio, se evidencia una disminucidn de las fracturas del stent (principal
complicacion de esta técnica), asi como tasas mas bajas de endocarditis infecciosa. Por ultimo,
este meta-analisis refiere la necesidad de seguimientos mas prolongados en estos pacientes
para determinar la eficacia y seguridad de la técnica percutdnea a medio y largo plazo, ya que,
hasta el momento, las Guias de la Sociedad Europea de Cardiologia no han podido establecer

grandes diferencias a largo plazo entre la técnica quirurgica y la percutanea.
33



Por ultimo, como inconveniente de la técnica percutanea, hay que destacar que una
limitacion importante de esta técnica es la presencia de un didmetro del tracto de salida del
ventriculo derecho muy dilatado (>30mm), lo que suele coincidir con la utilizacion de parche
transanular en la cirugia correctora primaria. Esta situacién, imposibilita la implantacion de la

prétesis valvular de manera percutanea.””>?

10) CASO CLINICO: FALLOT ROSADO CON ARCO AORTICO
DERECHO. ECOGRAFIA 20 + 1 semanas

En este trabajo de revision bibliografica acerca de la Tetralogia de Fallot, se presenta el
caso clinico de un Fallot Rosado diagnosticado de manera prenatal en el Servicio de

Ginecologia y Obstetricia del Hospital Universitario Miguel Servet de Zaragoza.

En este caso clinico, se presenta una paciente de 32 afios que no presenta

antecedentes médicos de interés.
Ademas, la paciente no refiere alergias medicamentosas conocidas hasta la fecha.

En lo que a los antecedentes ginecoobstétricos se refiere, la paciente no presenta

antecedentes de interés, refiriendo que se trata del primer embarazo.

Para llevar a cabo el seguimiento ecografico del embarazo de la paciente, se siguieron
los protocolos de la SEGO (Sociedad Espafiola de Ginecologia y Obstetricia), los cuales fueron
proporcionados por el Servicio de Ginecologia y Obstetricia para la documentacién del caso

clinico.

Estos protocolos, establecen las siguientes pautas de seguimiento y objetivos:

Edad gestacional Objetivos

- Identificar el nUmero de embriones

- En el caso de gestacion multiple, diagndstico de
cigosidad

- Identificacidn del latido cardiaco embrionario
Primera ecografia 1140 a 1346 - Estimacion de la edad de gestacién segin la LCN
- Deteccion y medida de la translucencia nucal
(marcador de cromosomopatia fetal)

- Observacién de la morfologia embrionaria

- Identificar la existencia de patologia uterina y de
los anejos

- Diagndstico de anomalias estructurales y
Segunda ecografia 1840 a 21+6 marcadores de cromosomopatias
- Si no se ha realizado la ecografia de nivel basico
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del primer trimestre, incluye sus objetivos

- Identificar la vitalidad y la estatica fetal

- Estimar el crecimiento fetal

- Diagndstico de anomalias de la localizacion
Tercera ecografia 34+0 a 36+6 placentaria (placenta previa)

- Diagnosticar anomalias del volumen del liquido
amniético

- En casos indicados, estudios de flujos feto-
placentarios con Doppler

Partiendo de estos protocolos, el seguimiento de la paciente fue el siguiente:

En la primera ecografia, realizada en la semana 12 de gestacidn, no se evidenciaron
anomalias, siendo el examen ecografico normal.

En la segunda ecografia, realizada en la semana 20 de gestacion, se evidencia una
sospecha de Tetralogia de Fallot Rosado + arco adrtico derecho.

Por este motivo, se solicita una ecocardiografia fetal y una amniocentesis (recordar
gue, como se comenté en el apartado de “diagndstico prenatal”, la sospecha de malformacion
fetal en ecografia de primer nivel es indicacién de ecocardiografia fetal)."’

En la ecocardiografia fetal, realizada por el Servicio de Cardiologia Pediatrica, se
confirma el diagndstico de sospecha de Tetralogia de Fallot Rosado + arco adrtico derecho.

Los hallazgos ecocardiograficos que llevaron a la confirmacion diagndstica fueron los
siguientes:

- Dextrocardia: situacién en la que el corazén
se sitla en la mitad derecha del térax, junto
con una desviacion del angulo del corazén de
77°.

- Arco aodrtico derecho: situacién en la
que el cayado adrtico se desplaza hacia
la mitad derecha del térax. Se trata de
una alteracién cardiaca relativamente
frecuente en pacientes con Tetralogia
de Fallot.®

Figura 22: Arco adrtico derecho
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- En el corte de salida de los grandes
vasos, se evidenci®6 wuna aorta
normal y una arteria pulmonar
estendtica. Esta estenosis no era
muy marcada, razén por la cual es
considerado Fallot Rosado.

Figura 23: Salida de grandes vasos. lzquierda: aorta. Derecha:
arteria pulmonar (estenética)

- Cabalgamiento adrtico: situacion en la
gue la arteria aorta esta situada a nivel del
defecto septal ventricular, recibiendo flujo
sanguineo de ambos ventriculos. Este
cabalgamiento adrtico, como se ha
comentado anteriormente, forma parte
de las 4 alteraciones anatdmicas
integrantes de la Tetralogia de Fallot.

Figura 24: Cabalgamiento adrtico

- Comunicacién interventricular: situaciéon en la que ambos ventriculos quedan
conectados entre si como consecuencia de
una solucién de continuidad en el tabique
interventricular., Como vya se ha
comentado en el apartado de
“embriologia”, este defecto septal
ventricular se debe a la desviacién antero-
superior del septo conal o infundibular.”
Esta comunicacion interventricular, forma

parte de las 4 alteraciones integrantes de Figura 25: Comunicacioén interventricular
la Tetralogia de Fallot.

Por otra parte, la amniocentesis, realizada por el Servicio de Ginecologia y Obstetricia,
fue solicitada para el despistaje de anomalias cromosdmicas. Recordar que, como se ha

comentado en el apartado de “embriologia”, la Tetralogia de Fallot suele asociarse con
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anomalias cromosdmicas, como el Sindrome de delecién 22g11.2, Trisomia 18, Sindrome de

1,3,7,10,11
Down...

A partir de la amniocentesis, se realizd cariotipo y arrays, donde los resultados fueron

normales (cariotipo: 46XX normal).

A partir de los hallazgos obtenidos en la ecocardiografia fetal y la amniocentesis, se
programo un seguimiento ecografico mas intensivo, acortando los intervalos entre los estudios

ecograficos:

En la ecografia realizada en la semana 28, se evidencid un feto Unico en situacion
longitudinal y presentacion cefalica. Se identificd latido cardiaco positivo y liquido amniédtico
normal. Ademas, la placenta estaba normoinserta en cara anterior. Por ultimo, el crecimiento

intrauterino era acorde a la edad gestacional.

En la ecografia realizada en la semana 29, no se evidenciaron cambios con respecto a

la ecografia anterior.

En la ecografia realizada en la semana 35, se evidencié un feto Unico, en situacién

longitudinal y presentacion cefalica. Se identificd latido cardiaco positivo y liquido amniédtico
normal. Ademas, la placenta estaba normoinserta en cara anterior. Por ultimo, el crecimiento

intrauterino era acorde a la edad gestacional.

En lo referente al parto, se produjo en ambiente hospitalario a las 39 semanas. El parto

fue eutdcico. Ademas, el peso del recién nacido fue de 3.300 gramos.

Por tanto, el juicio clinico de nuestro caso clinico es el de Tetralogia de Fallot Rosado

sin asociacidn a otras anomalias extracardiacas ni genéticas.
. e 7
Discusion

En lo referente al caso clinico que se presenta en este trabajo, hay varios aspectos a

comentar partiendo de la revision bibliografica realizada a propdsito del mismo:

Desde el punto de vista del desarrollo embrionario, se ha establecido que hay factores
maternos que pueden precipitar alteraciones en el desarrollo embrionario del corazén. Sin
embargo, la gestante de nuestro caso clinico no se encontraba bajo ningln tratamiento
teratégeno cardiaco. Ademas, referia ausencia de consumo de alcohol y de otros toxicos, asi

como de antecedentes importantes como la Diabetes Mellitus."’
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Ademas, pese a que en la revisidn bibliografica se ha establecido que hay una fuerte
asociacién entre la Tetralogia de Fallot y las alteraciones cromosdémicas causantes de
sindromes concretos con patologia extracardiaca, en nuestro caso clinico la amniocentesis

reveld un cariotipo normal con ausencia de alteraciones genéticas.” > * 7% 1011

Fisiopatolégicamente, podemos diferenciar entre el Fallot Ciandgeno y el Fallot
Rosado. El Fallot Rosado que se presenta en nuestro caso clinico presentara una obstruccién
del tracto de salida del ventriculo derecho leve, provocando el desarrollo de un shunt
izquierda-derecha con adecuado flujo pulmonar, lo que hard que predomine la clinica de

insuficiencia cardiaca sobre la clinica ciandtica durante los primeros estadios perinatales.® '

14, 15,16

Pese a que en la revisidn bibliografica se ha establecido que la tasa de diagndstico
prenatal de la Tetralogia de Fallot es baja, en nuestro caso clinico ésta patologia se ha
diagnosticado de manera prenatal a partir de la ecocardiografia fetal. Como se ha comentado
en la revision, las indicaciones de esta prueba pueden ser tanto factores fetales, como factores
maternos. La indicacion de la misma en nuestro caso clinico han sido factores fetales,
concretamente la sospecha de malformacion fetal en una ecografia de control del embarazo

(realizada en la semana 20 de gestacién).'® ! 181220

En lo que se refiere al tratamiento médico de la Tetralogia de Fallot, pese a que
nuestro caso clinico abarca sélo hasta el diagndstico prenatal, podemos decir que en pacientes
con Fallot Rosado como es nuestro caso clinico, no va a estar indicado el tratamiento médico
de soporte con prostaglandinas o betabloqueantes en el periodo neonatal, ya que el grado de
estenosis pulmonar es leve, por lo que no van a presentar clinica ciandtica durante los

primeros estadios de vida. ®’

En cuanto al tratamiento quirdrgico, si bien es verdad que los pacientes con Fallot
Rosado, como en nuestro caso clinico, no presentan clinica ciandtica durante los primeros
estadios de vida, estos pacientes van a presentar clinica de insuficiencia cardiaca, con el
deterioro ventricular que ello conlleva. Ademas, hay que comentar que el grado de estenosis
pulmonar, a pesar de ser leve al inicio, tiene un caracter progresivo, lo que comprometera el
flujo pulmonar de forma progresiva. Todo ello nos lleva a la indicacién de cirugia correctora de
caracter electivo en estos pacientes con Fallot Rosado, lo que evitard la progresiéon de la

. 10, 14, 21, 22,31, 32
estenosis pulmonar.*® '+ 2422313

38



Por otra parte, en lo referente a la revisidn bibliografica de la Tetralogia de Fallot a

nivel global, podemos comentar lo siguiente:

En primer lugar, como se ha comentado a lo largo del trabajo de revisién, la tasa de
deteccion prenatal en la Tetralogia de Fallot es todavia baja, representando Unicamente el 3-
7% del total de las cardiopatias congénitas diagnosticadas prenatalmente. Esta baja deteccion
prenatal se debe al hecho de que el corte ecocardiogrifico de 4 cdmaras (realizado a la
poblacién general) se observa frecuentemente normal en esta patologia, mientras que sdélo de
un 5 a un 20% de los recién nacidos presentan alguna indicacién durante la vida intrauterina
de un examen ecocardiografico mas detallado con cortes de eje largo izquierdo y derecho y
corte de 5 cdmaras, en los que se evidenciarian de forma mas clara las 4 alteraciones que

integran la Tetralogia de Fallot.

Por ello, se plantea la necesidad de incluir un “tamizaje de cardiopatias congénitas”
entre las semanas 20 y 24 de gestacién como parte integral del examen del segundo trimestre,
en el que se incluyan los cortes ecocardiograficos de 4 camaras, eje largo izquierdo y derecho y
5 cdmaras, ademads de otros muy utiles como el corte de 3 vasos y trdquea, asi como un
estudio complementario cuantitativo mediante técnicas de Doppler para afianzar el
diagndstico de esta cardiopatia congénita y aumentar, de esta forma, la tasa de deteccion
prenatal de la Tetralogia de Fallot, lo que permitiria una correcta monitorizacion intrauterina y

una mejor planificacidon de su manejo perinatal.

En segundo lugar, en lo que a la cirugia se refiere, si bien es verdad que no siempre es
posible respetar la anatomia del anillo valvular pulmonar en situaciones de estenosis extremas
(lo que obligaria a la colocacidon del parche transanular), se plantea la necesidad de potenciary
perfeccionar todas aquellas técnicas y abordajes quirdrgicos que tengan como objetivo la
preservacion de dicho anillo valvular, lo que permitiria reducir la tasa de insuficiencia
pulmonar residual a la cirugia y, por tanto, evitar que dichos pacientes tuvieran que ser

sometidos a una reintervencion de recambio valvular con los riesgos que esta supone.

Ademas, en lo que al seguimiento postoperatorio se refiere, se plantea la necesidad de
continuar evaluando periddicamente a todos los pacientes con RMN para, de esta forma,
conseguir estandarizar en un futuro préximo las indicaciones mas éptimas para una cirugia de

recambio valvular antes de que se produzca un grado de disfuncidn ventricular importante.
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Por ultimo, en este trabajo de revisidén se plantea la necesidad de mas estudios de
seguimiento en pacientes portadores de valvula pulmonar percutdnea para, de esta forma,
obtener resultados estadisticamente significativos a medio y largo plazo en comparacién con la
colocacién quirurgica de prétesis mecanicas o biolégicas y establecer, por tanto, la estrategia

mas éptima para llevar a cabo el recambio valvular pulmonar.

Conclusiones

- La Tetralogia de Fallot es la cardiopatia congénita ciandtica mas frecuente a partir del primer
afio de vida.

- La desviacién antero-superior del septo conal o infundibular es la alteracién embrioldgica
causante de esta patologia.

-Entre las causas figuran la mutacién de diferentes factores de transcripcion que intervienen
en la cardiogénesis, como NKX2.5, TBX5 y FOG2; la metilacién de las islas CpG del gen p16, asi
como diferentes factores maternos teratégenos como farmacos, toxicos o enfermedades
como la Diabetes, Fenilcetonuria e infecciones maternas.

-El protocolo de seguimiento del embarazo mediante la ecografia obstétrica es clave en la
sospecha diagndstica prenatal de esta patologia.

- La confirmacion diagndstica prenatal de la Tetralogia de Fallot se establece a partir de la
ecocardiografia fetal, completdndose el estudio con amniocentesis para despistaje de otras
anomalias cromosdmicas asociadas.

- La fisiopatologia de la Tetralogia de Fallot viene marcada, principalmente, por el grado de
obstruccion del tracto de salida del ventriculo derecho. En el Fallot Rosado habrd un
predominio de la clinica de insuficiencia cardiaca, pudiendo no ser evidente la cianosis.

- La necesidad de tratamiento médico en el periodo neonatal va a venir marcada por el grado
de obstruccion al flujo de salida del ventriculo derecho y por el grado de permeabilidad
ofrecido por el ductus arterioso.

-El tratamiento quirdrgico puede ser paliativo (si hipoplasia de arterias pulmonares) o
corrector (de eleccion). El manejo terapéutico del Fallot Rosado consistirda en la cirugia
correctora de caracter electivo entre los 3 y 6 meses de edad, no siendo necesario tratamiento
médico de soporte en el periodo neonatal.

- La principal complicacion postoperatoria a largo plazo de la cirugia correctora primaria en
estos pacientes es la insuficiencia pulmonar.

- El gold-standard en el seguimiento postoperatorio de estos pacientes es la Resonancia
Magnética Nuclear (RMN), la cual va a permitir establecer el momento mas éptimo para llevar
a cabo la cirugia de reemplazo valvular pulmonar.
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