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Resumen

El sindrome de la cimitarra se caracteriza por drenaje venoso pulmonar andémalo parcial,
dextrocardia e hipoplasia pulmonar derecha. Puede asociar otras anomalias cardiacas y
extracardiacas, asi como ocurrir en el contexto de sindromes complejos. Fue identificado por
primera vez en 1836 por George Cooper, aunque no recibié su nombre hasta el 1960. Se
desconoce su etiopatogenia exacta, la hipdtesis actual es que existen alteraciones durante el
desarrollo embriolégico pulmonar. Su espectro clinico es variable, desde casos asintomaticos

hasta fallo cardiaco neonatal e hipertension pulmonar.

El diagnostico prenatal puede realizarse mediante ecografia, donde la rotacion del mediastino
es el signo mas importante. Yaen el periodo postnatal, el signo de la cimitarra en una radiografia
de torax suele ser la primera manifestacion, siendo a menudo un hallazgo incidental. La
tomografia computarizada y la resonancia magnética son las pruebas de eleccion para valorar
el vaso andmalo asi como para planificar la cirugia, si bien la angiografia pulmonar puede

resultar superior en los casos mas dudosos.

El tratamiento es multidisciplinar y debe individualizarse. La embolizacion de colaterales
aortopulmonares es una opcidn que a veces permite evitar la cirugia correctora, cuya indicacién
puede resultar compleja. La cirugia esta especialmente indicada en pacientes sintomaticos, asi
como aquellos con malformaciones cardiacas asociadas, cortocircuito izquierda-derecha
significativo e hipertension pulmonar. Los resultados quirurgicos hasta la fecha han sido
suboptimos, si bien los Gltimos afios han surgido técnicas esperanzadoras como las técnicas

multiparche y la técnica de roll pericérdico in situ.

Palabras claves: sindrome de la cimitarra, dextrocardia, colaterales aortopulmonares,
ecografia fetal, baffle intracardiaco, técnicas multiparche, roll pericardico in situ, estenosis

postoperatoria.



Abstract

Scimitar syndrome is characterized by partially anomalous pulmonary venous return,
dextrocardia, and right lung hypoplasia. It can be associated with other cardiac and extracardiac
anomalies, as well as occur within the context of complex syndromes. It was first identified in
1836 by George Cooper, although it did not receive its name until 1960. Its exact
etiopathogenesis remains unknown, and the current hypothesis suggests disruptions during
pulmonary embryological development. Its clinical spectrum varies, ranging from

asymptomatic cases to neonatal heart failure and pulmonary hypertension.

Prenatal diagnosis can be achieved through ultrasound, with mediastinal rotation being the most
crucial sign. In the postnatal period, the scimitar sign on a chest X-ray is typically the initial
manifestation, frequently encountered as an incidental finding. Computed tomography and
magnetic resonance imaging are the preferred diagnostic modalities for evaluating the aberrant
vessel and facilitating surgical planning, although pulmonary angiography may yield superior

results in the most ambiguous cases.

Treatment is multidisciplinary and should be individualized. Embolization of aortopulmonary
collaterals is an option that sometimes allows avoiding corrective surgery, the indication of
which can be complex. Surgery is particularly indicated in symptomatic patients, as well as
those with associated cardiac malformations, significant left-to-right shunting, and pulmonary
hypertension. Surgical outcomes to date have been suboptimal, although promising techniques
such as multipatch procedures and in-situ pericardial roll technique have emerged in recent

years.

Keywords: scimitar syndrome, dextrocardia, aortopulmonary collaterals, fetal ultrasound,

intracardiac baffle, multipatch technique, in situ pericardial roll, postoperative stenosis.



1.-Introduccion
Las malformaciones que caracterizan al sindrome de la cimitarra fueron descritas por primera

vez por George Cooper en 1836 tras realizar una autopsia a un nifio de 10 meses, en la que
constaté una conexién andmala de las venas pulmonares derechas con vena cava inferior (VCI)
en lugar de auricula izquierda (Al), asi como dextrocardia, hipoplasia pulmonar derecha y
vascularizacion sistémica por colaterales adrticas hacia el pulmén derecho!3. Paralelamente,
Raoul Chassinaut describié anomalias anatbmicas muy similares, aunque ninguno de estos
autores utiliz6 todavia el término de cimitarra en su descripcion®. La primera angiografia
mediante cateterismo de la vena cimitarra (VC) fue realizado por Dotter en 1949, lo que
permitio definir el curso del vaso anémalo segun el mismo como “Curvo en direccion caudal
a través del campo de Iébulo inferior derecho, como una sombra con forma de banda que se
ensancha a medida que desciende, paralela al borde cardiaco derecho”*°. La primera cirugia
en el contexto de la patologia fue realizada en 1950 por Drake y Lynch, que llevaron a cabo
una lobectomia inferior de pulmén derecho, aunque la primera operacion correctora de la
anomalia vascular se realizé en 1956 por Kirklin, Schramel®. El primero en usar el término de
cimitarra es Halasz en 1956, para referirse a la caracteristica que adopta la conexion venosa
anémala en la radiografia de térax, asemejandose a la forma de una espada turca®®. No obstante,
el término completo de sindrome de la cimitarra es usado por primera vez por Catherin Neill en
1960, definiendo su fisiopatologia y grupos de pacientes segun sus caracteristicas clinicas®”.
Otros nombres que recibe esta patologia son: sindrome de Halasz, sindrome congénito
venolobar, sindrome de pulmon especular (mirror-image), sindrome del pulmén hipoplasico o

sindrome de la vena cava broncovascular.

Actualmente, el sindrome de la cimitarra se define como un grupo de malformaciones
constituido por drenaje venoso pulmonar anomalo parcial (DVPAP) derecho hacia la VCI
(frecuentemente infradiafragmatica), dextrocardia e hipoplasia pulmonar derecha. Es
relativamente frecuente que se asocie hipoplasia de arteria pulmonar derecha y perfusion
anomala del pulmon ipsilateral mediante colaterales de origen sistémico (en la mayoria de los
casos provienen de aorta abdominal)®. Practicamente todos los casos afectan al lado derecho, y
existen muy pocos casos descritos en la literatura con DVPAP izquierdo e hipoplasia pulmonar

izquierdal*89,

Su incidencia anual se estima en torno a 3 de cada 100.000 nacimientos vivos (cifra
posiblemente infraestimada por la cantidad de casos asintomaticos y su dificil diagndstico) con

predominio femenino habiendo una relacion mujeres/hombres 2:113,



Asocia con cierta frecuencia otras cardiopatias estructurales siendo las mas frecuentes®3:

e Defectos septales auriculares (80%) usualmente comunicacion interauricular (CIA) tipo
ostium secundum

e Persistencia del ductus arterioso (PDA) (75%)

e Defectos septales ventriculares (30%)

e Estenosis de venas pulmonares (20%)

Algunas cardiopatias méas raramente asociadas son la tetralogia de Fallot, hipoplasia adrtica,

coartacion adrtica o el sindrome de corazén izquierdo hipoplasico?2,

Otra malformacion es el pulmon en herradura (union de ambos parénquimas pulmonares a nivel
retrocardiaco), que aun siendo muy infrecuente, cuando ocurre suele estar asociado al sindrome
de la cimitarral®*2, Recientemente algunos estudios han constatado relacion con la asociacion
VACTERL14,

Algunos autores sugieren que se puede considerar al sindrome de la cimitarra como un grupo
de anomalias cardiopulmonares en lugar de una entidad bien definida debido a la variabilidad
de las malformaciones vasculares entre pacientes. Por ejemplo, en el estudio de Bo se concluy6
que el hallazgo mas consistente eran las colaterales aortopulmonares. siendo el DVPAP mas
variable; en aproximadamente dos tercios de los casos la VC drenaba todo el pulmén derecho,

mientras que en el tercio restante solo drenaba I6bulos medio e inferiort®,

2.-Objetivo
La finalidad de la presente revision bibliogréafica es la actualizacion del sindrome de la cimitarra

al reunir toda la informacion disponible sobre el mismo, su abordaje diagnostico-terapéutico en
pacientes en diferentes rangos edad y contextos clinicos, asi como establecer prondsticos en

funcion del tratamiento y las circunstancias clinicas asociadas a cada caso.

3.-Material y métodos
1) Busqueda bibliografica en la base de datos MedL.ine a través del motor de basqueda PubMed

utilizando los siguientes términos que se han combinado mediante operadores booleanos,

generando el término de busqueda:

— (Scimitar syndrome) AND (Diagnosis OR Treatment OR Prognosis)

— Resultados totales: 250

Los articulos obtenidos son reportes de casos y series de casos en su gran mayoria, seguidos de

revisiones bibliograficas sobre la patologia. Se han revisado con detenimiento aquellos articulos



con casos representativos, series de casos de mayor extension y revisiones bibliograficas mas

completas y actualizadas, asi como algunas referencias de estos mismos trabajos.
Criterios de inclusién

\' Articulos sobre la historia natural de la patologia
V' Articulos sobre el diagndstico prenatal y postnatal

V' Articulos sobre el manejo médico y quirdrgico
Criterios de exclusion

x  Articulos que no se pudieron obtener a texto completo

x Articulos en un idioma distinto a espafiol, inglés o francés
2) Otros recursos bibliogréaficos:

e Arteaga Martinez SM, Garcia Pelaez MI. Embriologia humanay biologia del desarrollo.

22 Edicion. Ciudad de México: Editorial Médica Panamericana ©; 2017.
3) Webgrafia

e Orpha.net

4.-Embriologia

4.1.-Desarrollo del parénguima pulmonar
A mitad de la 4% semana, el factor de crecimiento TBX4 determina la presencia del surco

laringotraqueal, que separa un esbozo endodérmico del intestino anterior, el cual crece inmerso
en el mesénquima esplacnico (que formara el tejido de sostén pulmonar y la pleura). Este esbozo
endodérmico forma el primordio de la trdquea, bronquios y pulmones. Al final de la 42 semana
la yema broncopulmonar crece y se bifurca. Durante la 5% semana, las yemas bronquiales se
alargan y dan lugar a bronquios primarios, siendo el derecho mas grueso y vertical desde el
inicio. A medida que van sucediéndose divisiones, también el mesénquima circundante se
divide, formando los segmentos broncopulmonares. Hacia la semana 24 ya se han formado
aproximadamente 17 generaciones de ramas bronquiales y los bronquiolos respiratorios.
Después del nacimiento se desarrollan por norma general 7 generaciones mas de ramas
bronquiales, y el desarrollo finaliza entre los 8-10 afios de edad. La ramificacion es regulada
por el mesodermo esplacnico a través de FGF-10 y el protooncogén N-MYC. Si el desarrollo
de las vias respiratorias no se realiza correctamente, pueden ocurrir anomalias anatbmicas con

repercusion variable, desde leve hasta grave con compromiso vital desde el nacimiento?®.



4.2.-Desarrollo vascular pulmonar
La vena pulmonar primitiva aparece en la etapa de post-asa (dias 26 a 28+1) como una

evaginacion endotelial de la pared posterior de atrio izquierdo, aunque algunos autores
defienden la idea de que en realidad procede de una evaginacion del seno venoso. Mientras esto
ocurre, los pulmones se ven rodeados por un extenso plexo venoso pulmonar que drena a venas
cardinales y plexo esplacnico. Poco después (dia 29 +1), la vena pulmonar primitiva contacta
con plexo venoso pulmonar y se establece conexidn entre ambos sistemas. El plexo venoso
pulmonar forma una rama principal para cada pulmon, que a su vez se subdivide en dos ramas.
Paulatinamente, la vena pulmonar comun y sus dos ramas van incorporandose a la pared dorsal
atrial izquierda, de tal forma que se establecen cuatro orificios independientes entre los dias 33
a 37+1 (Figura 1),

A B

C

(

~ ~

Cx)
:\'ﬂ!

Figura 1. Esquemas de incorporacion de la vena pulmonar primitiva (v.p.p) al atrio izquierdo (Al). En

A se observa un embrién de 4,5 semanas con el origen de la vena pulmonar primitiva, el eshozo
broncopulmonar y su plexo venoso peripulmonar (p.v.p.). En los sucesivos esquemas B-F se representa
como tras la conexion de vena pulmonar primitiva con el plexo venoso peripulmonar, estos se incorporan

al atrio izquierdo y se dividen progresivamente hasta dar cuatro venas pulmonares®®.



5.-Etiopatogenia
La etiopatogenia es desconocida, la hipdtesis actual es que existe una alteracion del desarrollo

embrioldégico pulmonar y de su lecho vascular en etapas precoces.

5.1.-Alteraciones del desarrollo embriolégico
Cuando la vena pulmonar primitiva no contacta con el plexo venoso peripulmonar, este ultimo

puede mantener algunas de sus conexiones con las venas cardinales o con el plexo esplacnico,
dando origen a diferentes variedades de conexion venosa pulmonar andémala. Las venas
pulmonares andmalas pueden desembocar en auricula derecha (AD), VCI, vena cava superior
(VCS), o cualquier parte del sistema venoso sistémico de térax o abdomen (Figura 2). En el
sindrome de la cimitarra se trata de una conexion venosa pulmonar anémala parcial, dado que
solamente una de las cuatro venas pulmonares desemboca errébneamente en el sistema venoso

sistémico (habitualmente la vena pulmonar inferior derecha)®®.

P 2 IS Figura 2. Vista posterior de corazén con
v
vp ‘ﬁ . —_— drenaje venoso pulmonar anémalo total.
vbe B
- va. Las venas pulmonares (v.p.) pueden

conectarse a cualquiera de los sistemas
venosos embrionarios que desembocan
en atrio derecho (AD)!. v.bc: vena
braquiocefalica; v.c.s: vena cava
superior; v.a: vena 4&cigos; s.c: seno
coronario; v.c.i: vena cava inferior; Al:
atrio izquierdo; VI: ventriculo izquierdo;

VD: ventriculo derecho.

5.2.-Relacion con el sexo
Mientras que el drenaje venoso pulmonar andmalo total es mas frecuente en varones (1,5:1), el

sindrome de la cimitarra, que podria considerarse una variante de DVPAP, es més frecuente en
mujeres (2:1), sin poder atribuirse esta diferencia a herencia ligada al sexo o a factores

hormonales concretos hasta la fechal:316.

5.3.-Factores genéticos
No tiene una causa genética plenamente definida, si bien existen factores genéticos que

aparecen asociados en algunos casos del sindrome.

e Algunos pacientes con drenaje venoso pulmonar anémalo tienen alteraciones en el locus
4q12%7.



e El factor regulador de la mielina, o MYRF por sus siglas en inglés, es un gen que
inicialmente fue descubierto por su implicacion en el desarrollo de los oligodendrocitos
y mielinizacion del sistema nervioso central (SNC)*-22, Actualmente se sabe que su
funcion va mas allg, ya que se expresa de manera ubicua en el organismo jugando un
papel clave en el correcto desarrollo embriolégico de muchas estructuras, entre ellas:
ojos, tiroides, timo, corazén, pulmones, diafragma, tracto urogenital, y aparato
digestivo. La mayoria de mutaciones de MYRF ocurren de novo, sin antecedentes
familiares, pero existen casos de herencia autosémica dominante con agrupacién
familiar'®-2L,

e Ademas del gen MYRF, también se encuentra implicado el cofactor transcripcional

CITED2, fundamentalmente a nivel del desarrollo gonadal y cardiaco?.

5.4.-Factores ambientales
Actualmente no existe evidencia que implique teratbgenos comunes (farmacos, toxicos,

infecciones durante el embarazo) en la génesis de este sindrome2.

6.-Clinica
El espectro clinico de esta patologia va desde formas asintomaticas (Tabla 1), hasta fallo

cardiaco congestivo neonatal, dependiendo del grado de disgenesia pulmonar, infecciones
intercurrentes, severidad del cortocircuito o shunt izquierda-derecha (I-D), cardiopatias

congénitas asociadas y magnitud de la hipertensién pulmonar (HP)3:23,

Forma clinica Sintomas

Infantil Insuficiencia cardiaca
HP
Shunt I-D

Infecciones pulmonares recurrentes de vias aéreas bajas

Cardiopatias congeénitas asociadas

iUl REGIETA Infecciones pulmonares recurrentes de vias aéreas bajas

Adulto Asintomatico (hallazgo incidental)

Tabla 1. Resumen de los grupos clinicos del sindrome de la cimitarra®.

6.1.-Forma infantil
Son pacientes diagnosticados en los primeros meses de vida, pudiendo presentarse con

taquipnea, insuficiencia cardiaca, fallo de medro o neumonias recurrentes. Son pacientes con

mayor morbimortalidad (hasta un 45% fallecen debido al fallo cardiaco congestivo e HP severa)
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y mayor frecuencia de malformaciones que ensombrecen el pronostico, tanto cardiacas como

extracardiacas (secuestro pulmonar, hernia diafragmatica, quistes frénicos, pulmén en

herradura, aplasia pericardica)®31011.2425 Syelen asociar HP, cuyo origen es multifactorial en

relacion con?3.26-29:

1.
2.

4.

Hiperaflujo pulmonar debido al DVPAP

Cortocircuito I-D por las colaterales aortopulmonares y/o otros defectos cardiacos (CIA,
PDA u otros)

Restriccion del lecho vascular pulmonar debido a la hipoplasia pulmonar, con la
consecuente sobrecarga de pulmon contralateral

Obstruccion/estenosis venosa pulmonar (fundamentalmente de la VVC)

Podemos diferenciar dos subgrupos de pacientes?®:

Forma infantil asociada a cardiopatia estructural significativa: se presentan muy

precozmente con signos de fallo cardiaco neonatal y el prondstico suele depender de las
anomalias asociadas Algunas de estas cardiopatias son defectos del septo
interventricular, ventriculo uUnico, drenaje venoso pulmonar anomalo izquierdo,
hipoplasia de aorta, coartacion de aorta, ventriculo derecho de doble salida, hipoplasia
de cavidades izquierdas, tetralogia de Fallot, tronco arterioso o coronaria izquierda
anomala desde arteria pulmonar.

Forma infantil aislada o asociada a cardiopatia no significativa (se consideran como tal

CIA y PDA): suelen tener signos de insuficiencia cardiaca asi como HP significativa

antes del afio de edad.

6.2.-Forma infantil tardia/adulta aislada

Este grupo de pacientes suele ser diagnosticado tras un hallazgo incidental en pruebas de

imagen (signo de la cimitarra o dextrocardia en radiografia de torax sin causa aparente) o debido

a infecciones pulmonares recurrentes con predileccion por hemitoérax derecho. Algunos

pacientes pueden tener hipertrofia de ventriculo derecho y bloqueo de rama derecha,

posiblemente originado por el cortocircuito que causan laVVCy las colaterales aortopulmonares.

En la exploracion fisica de estos pacientes puede haber desviacién del latido de punta hacia la

derecha asociado a un sutil soplo sistélico en foco pulmonar y desdoblamiento del componente

pulmonar del segundo tono cardiaco. Suelen ser formas leves y con prondstico excelente!323,
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6.3.-Sindrome cardiaco urogenital (MYRF-CUGS)
Las alteraciones heterocigotas del gen MYRF provocan diversas anomalias en el desarrollo

embrioldgico debido a su amplia expresion en distintos tejidos. Las manifestaciones mas
frecuentes son cardiacas y urogenitales, denominandose por ello sindrome cardiaco
urogenital relacionado con MYRF (MYRF related cardiac urogenital syndrome 6 MYRF-
CUGS) aunque segun algunos autores deberia afiadirse la afectacion ocular por ser un hallazgo
también frecuente (MYRF related ocular cardiac urogenital syndrome 6 MYRF-OCUGS)*°,

Estas son las anomalias mas frecuentes a cada nivel:

e Cardiovascular: destaca el sindrome de la cimitarra como malformacion mas frecuente.

Otras son el sindrome de cavidades izquierdas hipoplasicas, displasia de valvulas mitral y
tricuspidea, hipoplasia aérticay DVPAP o total'®-2L,

e Aparato respiratorio: puede haber hipoplasia pulmonar, secuestro pulmonar y hernia
diafragmatica®?L,

e Urogenital: es posible encontrar aplasia/hipoplasia de gonadas, genitales ambiguos,
aplasia/hipoplasia de estructuras mdullerianas y vagina, criptorquidia, hipospadia y
micropene!®-21,

e Aparato digestivo: es caracteristica la malrotacion intestinal®-2L,

e Timoy tiroides: existe asociacion con casos de fibrosis de ambos 6rganos®®22,

e Ocular: es tipica la hiperopia y el nanoftalmos!®2%:22,

e Sistema nervioso central: encefalopatia por vacuolizacion de la mielina. También es
frecuente el retraso en el desarrollo cognitivo asi como discapacidad intelectual en el

contexto de este sindrome19.20.22,

Un dato a remarcar es que los casos de MYRF-CUGS en los que la mutacion ocurre de novo
cursan tipicamente sin afectacion ocular'®2°, Por el contrario, cuando existe historia familiar

los pacientes experimentan mas frecuentemente clinica oftalmoldgica, asi como del SNC2022,

7.-Diagnéstico prenatal
El diagndstico prenatal resulta de interés por el posible debut del sindrome de la cimitarra en el

periodo neonatal, asi como por su frecuente asociacion con otras malformaciones que puedan

requerir planificacion especifica.

Se han revisado tres series de casos (Aron Said'?, Recker’* y Khatib3®) que examinan los
hallazgos sonogréaficos prenatales, elaborandose la Tabla 2. La serie de casos de Recker puede

consultarse en el Anexo 1.
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Hallazgos

constantes

Hallazgos

frecuentes

Otros
posibles

hallazgos

Anomalia ecogréfica

Rotacion mediastinica

Dextrocardia

Comentario

Muy sugestivos incluso en ausencia de la VC

DVPAP (VC)

Hipoplasia pulmonar

Colaterales aortopulmonares

No siempre presentes. Las colaterales
aortopulmonares, por lo general, no son
visualizables hasta el periodo postnatal (pero

si caracteristicas).

Hernia diafragmatica

Ausencia de conexion de venas

pulmonares con la Al

Confluencia venosa posterior a Al

Dilatacion

de

braquiocefalica

VCS

0]

Anomalias en el eco Doppler

vena

Son signos ecograficos menos frecuentes pero

gue ocasionalmente pueden aparecer

Tabla 2. Hallazgos ecograficos mas relevantes en el diagnoéstico prenatal del sindrome de la

cimitarra!®!4%, Elaboracion propia basada en datos obtenidos de las series de casos.
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Imagen 1. Vista toracica transversal. Se aprecia
dextroposicion cardiaca y un secuestro pulmonar
(S) en espacio retrocardiaco'®. LL: pulmon
izquierdo; LV: ventriculo izquierdo; RV:

ventriculo derecho.

Imagen 2. Vista toracica sagital modo Doppler
color que demuestra una VC (*) drenando
hacia la vena cava inferior (IVC) a su llegada a
auricula derecha (RA). RV: ventriculo

derecho; SP: columna vertebral.



Imagen 3. Vista toracica sagital con modo Doppler
color, se aprecia una VC (puntas de flecha) que
accede a la vena cava inferior (IVC) por su cara

posterior®,

8.- Diagnostico postnatal
Tras la sospecha clinica, su estudio se basa en pruebas de imagen y valoracién hemodinamica.

8.1.-Diagnostico por imagen y hemodinamico

8.1.1.-Radiografia de toérax
Constituye la primera herramienta diagndstica ante sospecha clinica. Los hallazgos suelen ser

incidentales cuando se realiza una radiografia por otro motivo (especialmente en individuos
adultos asintomaticos). Los signos radiologicos mas frecuentes son la dextrocardia/rotacion de
elementos mediastinicos hacia la derecha, hipoplasia pulmonar derecha y el signo de la
cimitarra (Imagenes 4)3-3, Es posible que el signo de la cimitarra no se observe por la rotacion

cardiaca o debido a que ocasionalmente el vaso anémalo es recto, fino o multiple3334,

Imagenes 4 . 4A: radiografia de térax que muestra signo de la cimitarra (flechas), cardiomegalia y ligera
hipoplasia pulmonar de I6bulo inferior derecho. 4B: radiografia de térax con dextrocardia e hipoplasia
de lébulos inferior y medio derechos, asi como la VC (flechas) y una colateral aortopulmonar (cabeza
de flecha)®.
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8.1.2.-Ecocardiografia
Prueba cada vez mas usada por su accesibilidad y su inocuidad. Permite delimitar la VC y la

circulacion sistémica del pulmon ipsilateral, asi como identificar cardiopatias asociadas. El
estudio via transtoracica visualiza mejor la VCS y vena innominada, mientras que la via
transesofagica es preferible para las dilataciones camerales®®. Se puede visualizar la
dextrocardia, dilatacion de cavidades derechas, hipoplasia de arteria pulmonar y la ausencia de
venas pulmonares drenando hacia AI®33637. Con el modo Doppler color via transesoféagica se
puede localizar el punto de conexion de la VVC asi como diferenciarla de otros vasos pulmonares,
ya que el retorno venoso pulmonar normalmente es bifasico o trifasico (con pico sistélico,
diastolico y flujo reverso con la contraccion de Al), mientras que la VC tiene un flujo

monofasico durante todo el ciclo cardiaco36%.

También tiene utilidad a la hora de valorar la HP, estimandola mediante medidas indirectas
como la excursion sistdlica del anillo tricuspide (TAPSE) o el indice de Tei, si bien es necesario

confirmar estos hallazgos con un cateterismo derecho®.

8.1.3.-Tomografia computarizada y resonancia magnética nuclear
La tomografia computarizada (TC) con reconstruccion tridimensional (3D) y la resonancia

magnética nuclear (RMN) mediante cardiac-gating son las pruebas con mayor rendimiento. Se

consideran de eleccién para planificar la cirugia por su buena definicion anatémica y en este

sentido han desplazado a la angiografia pulmonar al ser menos invasivas!2434:39-41,

Imégenes 5. 5A. Angio-TC coronal que muestra VC. 5B y 5C. Reconstruccion 3D que muestran el
trayecto de VC accediendo a vena cava inferior (IVC) con asteriscos (*), asi como vasos colaterales

sistémicos (cabezas de flecha) que provienen de aorta infradiafragmatica (AA)*.
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Imagen 6. Angio-TC transversal. Se
puede ver el tronco pulmonar (*) la
arteria pulmonar izquierda normal (2
flechas) y la arteria pulmonar

derecha hipoplasica (1 flecha)®.

8.1.4.-Cateterismo cardiaco y angiografia pulmonar
El cateterismo la prueba gold standard para el diagnéstico de HP y cuantificar el shunt I-D, asi

como la angiografia lo es para definir las anomalias vasculares pulmonares, pero por su mayor
invasividad y riesgo de complicaciones, se reserva para aquellos casos en los que la TC o la
RMN no sean concluyentes. El cateterismo también es Gtil para procedimientos terapéuticos

(embolizacion de colaterales, implantacion de stents en zonas de estenosis)®24344041,

8.2.-Diagnostico genéeticoy MYRF CUGS
La realizacion de test genéticos en pacientes con sindrome de la cimitarra no se hace de manera

sistemética, aunque quizas sea rentable en pacientes con malformaciones extracardiacas ya que

con mas frecuencia tienen hallazgos positivos (pudiendo ser de significancia incierta)*2.

No existe consenso sobre los criterios diagnosticos del MYRF-CUGS, pero se han propuesto
algunos hallazgos clinicos que, cuando aparecen asociados, son sugestivos de este sindrome,
debiendo confirmarse posteriormente la existencia de una variante patogénica de MYRF

mediante diagnéstico genético moleculart®. Los criterios se exponen en el Anexo 2.

9.-Diagnostico diferencial
El diagndstico diferencial debe realizarse con algunas entidades poco frecuentes.

1.-Pseudosindrome de la cimitarra: se trata de una vena que sigue un curso descendente y
abigarrado a través del pulmon derecho pero que drena normalmente hacia la Al, por lo que
sera necesaria una prueba de imagen para establecer el diagnostico, siendo util la

ecocardiografia, la TC o0 la RMN44344,

2.-Secuestro pulmonar: consiste en un l6bulo de parénquima pulmonar desconectado del arbol
bronquial y habitualmente con irrigacion sistémica colateral. Puede diferenciarse de la

hipoplasia pulmonar con ecografia fetal en el periodo intrauterino'#3%45;
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e Las colaterales aortopulmonares son dificiles de ver en el sindrome de la cimitarra, a
diferencia del secuestro pulmonar donde son un hallazgo constante.

e Otra diferencia es la ecogenicidad del pulmonar, siendo normal en el sindrome de la
cimitarra e hiperecogénico el secuestro pulmonar (Imagen 1) respecto al parénquima
sano, aunque la ecogenicidad de ambos va igualandose hacia el final de la gestacién, en
cuyo caso puede recurrirse a una RMN (Imégenes 7).

Se debe tener en cuenta que el secuestro pulmonar es una de las posibles malformaciones

asociadas a este sindrome, pero se diferencia de un secuestro pulmonar aislado en que!*:

e Si aparece asociado al sindrome es ipsilateral a la rotacion mediastinica, es decir, en el
lado derecho.

e Si se trata de un secuestro pulmonar aislado, sera contralateral a la rotacion del

mediastino, que puede ser hacia derecha o izquierda.

Imégenes 7. 7A 'y 7B: RMN fetal transversal y coronal: se aprecia un secuestro pulmonar extralobar
infradiafragmatico (flecha). 7C: Angio-TC coronal: el mismo paciente después del nacimiento, todavia

se aprecia el secuestro pulmonar infradiafragmatico®.

3.-Agenesias del pulmon derecho: en la ecografia prenatal se visualiza rotacion mediastinica
sin ser visible una VC, pudiendo asociar anomalias extrapulmonares ipsilaterales (no tan
frecuentes en el sindrome de la cimitarra). Puede ser Gtil una RMN fetal para diferenciar ambas

entidades4.

4.-Sindrome de Kartagener: sindrome que incluye entre sus manifestaciones situs inversus,

por lo que se puede confundir ocasionalmente con la dextrocardia, pero se diferencia por la
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clinica, porgue no contara con la caracteristica VC ni otras anomalias asociadas al sindrome,

pudiendo diferenciar ambas entidades por imagen*4,

5.-Inmunodeficiencias: las neumonias recurrentes en nifios y jovenes pueden hacer sospechar
un déficit inmunoldgico, requiriendo un despistaje inicial mediante hemograma, bioquimica

basica, cuantificacion de inmunoglobulinas y recuento de poblaciones linfocitarias®.

10.-Tratamiento
El sindrome de la cimitarra requiere un tratamiento multidisciplinar debido a la variedad de

malformaciones que asocia. Las formas infantiles requieren tratamiento medico para la
insuficiencia cardiaca y las infecciones recurrentes de vias aéreas bajas poco tiempo después
de nacer (dias a meses) y lo mas dificil es decidir que pacientes son candidatos a tratamiento
quirdrgico, debiendo individualizar en cada caso®#. Tras un breve comentario sobre el
tratamiento médico, este apartado se va a centrar en el tratamiento quirtrgico pues es el tnico

con potencial curativo.

Puede verse un algoritmo diagndstico-terapéutico propuesto por Vida VL*' en el Anexo 3.

10.1.-Tratamiento medico
El abordaje médico se centra en el control de la insuficiencia cardiaca congestiva y la HP, lo

cual es un requisito indispensable para indicar la cirugia3*.

Como ya hemos comentado anteriormente, la HP depende de varios factores, que varian en
cada caso segun las anomalias asociadas. Si bien su correccion definitiva requiere de cirugia,

su manejo médico hasta la intervencion se basa en*:

e Tratamiento general:

o Anticoagulantes: anti vitamina K (warfarina, acenocumarol) ¢ anticoagulantes

orales de accion directa (ACOD). El uso de ACOD en poblacion pediatrica
todavia estan investigacion pero una de sus potenciales ventajas es evitar la
monitorizacién de los anti vitamina K.
o Diuréticos: en caso de sobrecarga de fluidos.
o Oxigeno: ante hipoxemia en reposo o durante el ejercicio.
e Tratamiento especifico: aquellos con asterisco (*) serian usados fuera de ficha técnica
en menores de 18 afos.

o Calcio antagonistas: amlodipino (>6 afos, solo Estados Unidos), nifedipino*,

diltiazem*.

o Inhibidores de la fosfodiesterasa-5: sildenafilo (>1 afio), tadalafilo*.

18



o Antagonistas de la endotelina: bosentan (>1 afio en Europa, >3 afios en Estados

Unidos), ambrisentan*, macitentan*.

o Estimulantes de la guanilato-ciclasa: riociguat*.

o Agonistas del receptor de prostaglandinas: selexipag™*.

10.2.-Indicacion de tratamiento quirurgico
No existe un consenso internacional, pero los criterios se basan en:

e FEdad
e Clinica
e Anomalias asociadas

e Situacion hemodinamica

Las indicaciones de manera simplificada se pueden ver en la Figura 3 14:344649-52;

( )

Cardiopatia estructural
susceptible de

reparacion
SINTOMATICOS
TRATAMIENTO Shunt I-D significativo
QUIRURGICO (Qp/Qs >1°5)*
ASINTOMATICOS
HP**

Estenosis de la vena
cimitarra

\. J/

Figura 3. Algoritmo simplificado para la indicacion quirGrgica en el sindrome de la cimitarra. Un
algoritmo més complejo propuesto por Vida VL (2018) puede verse en el Anexo 3. *Cociente entre el
flujo pulmonar (Qp) y flujo sistémico (Qs) mayor de 1°5; **La HP debe tratarse de manera prequirdrgica

ya sea con tratamiento médico y/o mediante intervencion sobre las colaterales aortopulmonares.

Recientemente se ha propuesto otro factor para identificar pacientes que se beneficiarian de
cirugia correctora, la hipoplasia de arteria pulmonar derecha, puesto que su magnitud influye el

pronostico: en el estudio de Bonilla-Ramirez>! se midi6 el rea seccional transversa de la arteria
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pulmonar derecha y se comparé con la suma del area de ambas arterias pulmonares (RPA:PA
CSA right pulmonary artery:pulmonary arteries cross-sectional area). Se vio que los pacientes
con RPA:PA CSA bajo tuvieron mayor supervivencia sin desarrollar hipertrofia de VD,
colaterales pulmonares o deterioro clinico (Tabla 3). Parece que esto se debe a que el menor
flujo a través de la arteria pulmonar derecha limita el shunt I-D de la VC, lo cual también
explicaria que algunos pacientes con estenosis o atresia de la VC permanezcan clinicamente

estables. Por ello, puede usarse este cociente como un identificador de pacientes que pueden

requerir una intervencion.

Variable ‘ Reparacién de VC | No reparacion de VC  Valor p
Hipoplasia pulmon derecho 10 (43%) 37 (97%) <0.001
RPA:PA CSA (%) 50 (Q1-Q3, 43-50) | 31 (Q1-Q3, 24-36) <0.001
Sintomas 11 (48%) 21 (55%) 0.7
Distrés respiratorio o 2(48%) o 3(55%) o 1
Neumonias recurrentes o 4 (9%) o 0(8%) o 1
Hiperreactividad o 3(13%) o 13 (54%) o 01

respiratoria

Dilatacion VD moderada-severa ‘ 22 (96%) 3 (8%) <0.001
Qp/Qs 2 (Q1-Q3,1.7-1.8) 1.3(Q1-Q3, 1.2-1.5) <0.001
PAPs 31(Q1-Q3, 27-36) 25(Q1-Q3, 22-30) 0.01

Tabla 3. Variables asociadas a pacientes que fueron operados y pacientes con manejo conservador®:,

RPA:PA CSA; relacion entre area seccional transversa de arteria pulmonar derecha y area seccional
transversa de ambas arterias pulmonares. VD: ventriculo derecho; Qp/Qs: cociente entre flujo

pulmonar/flujo sistémico; PAPs: presion sistolica de arteria pulmonar.

10.3.-Intervencion sobre las colaterales aortopulmonares
La oclusion de los vasos colaterales aortopulmonares permite disminuir la magnitud del shunt

I-D, con una potencial mejoria de la HP asi como de la sintomatologia de los pacientes. Esta
intervencion no causa infarto pulmonar gracias a la circulacion bronquial y ramas

mediastinicas*®.

Es posible, y se ha realizado en algunos casos la ligadura quirargica, pero la mayoria de autores
recomiendan embolizacion mediante coils, accediendo via cateterismo, ya que puede posponer

o incluso eliminar la necesidad de intervencion34.
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En el estudio de Wang K (2022)* 15 de 27 pacientes fueron intervenidos mediante
embolizacion con coils, de los cuales 8 vieron su HP reducida de 55.32 + 5,62 mmHg a 31,23
+ 3,45 mmHg con Qp/Qs <1°’3, y experimentaron una mejoria clinica que permitio evitar
intervenciones adicionales. En el estudio de Bonilla-Ramirez (2021)%, 26 pacientes (todos ellos
formas infantiles de la enfermedad) fueron intervenidos mediante embolizacidn para reparar el

shunt I-D sin reparar quirdrgicamente la VC, mejorando en 15 casos la clinica (Tabla 4).

Variable ‘ Antes Después ‘ Valor p
Pacientes sintomaticos 0.001
e Distrés respiratorio o 14/26 e 1/26 e 0.001
e Neumonias recurrentes e 5/26 o 4/26 e 02

e Hiperreactividad respiratoria o 3/26 o 8/26 o 0.1

Mediana de la PAP sist6lica 34 mmHg 29 mmHg 0.004
Mediana del cociente Qp/Qs ‘ 1’6 1’4 0.002

Tabla 4. Resultados de la oclusion de las colaterales en el estudio de Bonilla Ramirez®®. PAP: presion

arterial pulmonar; Qp/Qs: cociente entre flujo pulmonar/flujo sistémico.

10.4.-Teécnicas quirurgicas
La eleccion de la técnica depende fundamentalmente de la anatomia y los defectos especificos

de cada paciente. La reparacion éptima seria la reimplantacion de la VC en la Al, sin usar
implantes sintéticos, sin distorsionar 6 atenuar el flujo venoso pulmonar y sin dafiar estructuras
contiguas. Es evidente que este ideal todavia no se ha materializado por la amplia variedad de
técnicas descritas (la mayoria con resultados variables), asi como las complicaciones

posoperatorias que se describen en el seguimiento de la mayoria de estudios3.

Pueden encontrarse una amplia lista de técnicas usadas en el Anexo 4, a continuacion se

explican algunas de las mas usadas y otras recientemente descritas.

10.4.1.-Baffle intrauricular o intracardiaco
Técnica clasica que consiste en alargar la VC mediante politetrafluoroetileno (PTFE), parte de

la pared libre de AD o pericardio aut6logo y redireccionarla hacia la Al a través de una CIA
preexistente o creando un nuevo defecto del septo auricular (Figura 4, Imagenes 8 y 9)%. La
canula situada en VCI puede interferir con la visualizacion del orificio de la VC, cosa que se
puede evitar utilizando hipotermia circulatoria, aunque este es un método mas invasivo y no

exento de complicaciones®?,
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Figura 4. Baffle intrauricular®. A: esquema antes de corazon y vasos antes del procedimiento. B: se
observa por transparencia el interior de auricula derecha (RA) con realizacion del baffle hacia un defecto
septal interauricular (ASD). SV: vena cimitarra; I\VC: vena cava inferior; RV: ventriculo derecho; PA:

arteria pulmonar; SVC: vena cava superior.

SVC cannula

Scimitar
veill
opening
-y

-

@ Iitages Paediatr Carciol . Caudal

Imé&genes 8: 8A: atriotomia derecha que muestra defecto del septo interauricular (ASD) 8B:
atriotomia derecha con vista hacia caudal, se aprecia el orificio de apertura de la VVC (Scimitar vein
opening)®4. Aortic cannula: canula de la aorta; SVC cannula: canula de vena cava superior; Right

ventricle: ventriculo derecho.
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Imagen 9: realizacién del baffle
intrauricular  mediante  pericardio
autologo que une el orificio de la VC
(A) y la CIA (B) para redirigir el flujo
de la VC hacia AlI**,

-

-
A\

© Images Paediatr Car chotf"’_\ . - < L W

Si bien el baffle es Gtil en adultos, en infantes resulta decepcionante pues a largo plazo muestran

alta tasa de obstruccion o estenosis venosa pulmonar y de VC, asi como estenosis en VVCI. Esto

se debe a angulo agudo del baffle, trombosis del baffle y estenosis del orificio de la VC3*.

10.4.2.-Reimplantacion directa de la vena cimitarra
Otra técnica clasica que consiste en separar la VC de la VCI y reimplantarla directamente en la

pared posterior de la Al, como el resto de venas pulmonares (Figura 5)%. Esta indicada en VC
horizontales y sus resultados son satisfactorios en pequefias series de casos, pero al igual que el
baffle, se asocia a estenosis de VC posoperatoria3.

Figura 5. Comparacion entre la técnica de baffle intracardiaco (A) y la reimplantacién directa (B)®.

10.4.3.-Técnica sutureless mediante tunel pericardico
Esta técnica se disefié para VC verticales, definidas por un angulo de insercion a VCI < 45°, Se

realiza mediante cardioplejia y el flujo se redirige hacia Al mediante un tunel pericardico34,
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10.4.4.-Division y traslocacion mediante tunel pericardico
Técnica descrita por Lugones y Garcia en 2014 como modificacion de la anterior (Figura 6).

La VC se corta a nivel del diafragma y se ligan ambos extremos (A). Posteriormente se realiza
una amplia incisién en pared derecha del pericardio y anastomosis con VC (B). Bajo

cardioplejia, se realiza anastomosis pericardica con una gran atriotomia vertical en Al (C)3*7,

(A)

Figura 6. Division y traslocacion mediante tdnel pericardico®. SV: vena cimitarra; P: pericardio; RA:

auricula derecha; LA: auricula izquierda; SVC: vena cava superior; IVC: vena cava inferior.

Ambas técnicas mediante tunel pericardico o “sutureless” solucionan problemas, ya que
disminuyen el riesgo de obstruccion venosa pulmonar (con resultados variables), pero son
dificiles de aplicar en pacientes con dextrocardia o hipoplasia pulmonar. Estan indicadas en VC
verticales (dngulo agudo con VCI, cortas y alejadas de Al). Sus desventajas son el sangrado por

friabilidad tisular y riesgo de lesién del nervio frénico®>’.

10.4.5.-Técnica de reparacion multiparche
Se basa en la reseccién de septo atrial y agrandamiento de Al, posteriormente realizando una

incision en forma de V en la union venoatrial o en la VC y anastomosandola hacia Al.
Posteriormente se separan las auriculas con un parche autélogo de pericardio y se utiliza otro
para reparar la VCI®®, Es una técnica interesante ya que evita la tensién anastomética y

tortuosidad. Se compar6 con el baffle intrauricular con los siguientes resultados (Figura 7)%8:

Baffle intracardiaco Técnica multiparche

11 pacientes 11 pacientes

5 estenosis (45 dias - 9,5 meses) 0 estenosis (3,6 afos)

Figura 7. Comparacion de estenosis de la VC entre el baffle intracardiaco y la técnica multiparche®®,

24



10.4.6.-Roll pericardico in situ
Técnica recientemente descrita un estudio de 2021 por Najm HK®® que incluye 6 pacientes (5

adultos y 1 infante) con distintas variantes de drenaje venoso pulmonar andmalo, 2 de ellos con
sindrome de la cimitarra. Primero se separan las venas anomalas de VCI 0 VCS y se cierran los
defectos con parches de pericardio autdlogo para evitar su estenosis (Figura 8). El extremo
pulmonar de la VC se abre medialmente para fijarla al pericardio adyacente sin tension, y luego
longitudinalmente para crear una anastomosis amplia hacia pericardio lateral, movilizandolas
lo minimo posible para evitar problemas en la anastomosis. Posteriormente se realiza atriotomia
de Al y se crea un flap pericardico que se enrolla sobre si mismo, que luego se sutura para

formar un baffle desde la VVC hacia la Al, evitando que quede estrecho o sea redundante.

Figura 8. Técnica de roll pericardico in situ para el sindrome de la cimitarra®. A. Se diseca el pericardio
para crear el roll y se anastomosa la VC B. Creacion del roll pericardico. C. Baffle pericardico

completado. D. Angio-TC que muestra el roll pericérdico.

Esta técnica permite operar una VC alejada de Al en multiples configuraciones anatomicas,
ademas de evitar su anastomosis circunferencial. Todos individuos estaban asintomaticos y
tenian el roll y venas pulmonares permeables a los 20 meses de la intervencion (Imagen 10),

pero se requieren mas estudios con esta técnica para ratificar estos prometedores resultados®.

Imagenes 10. Corte transverso (A) y coronal (B) de TC que muestra el roll pericardico permeable

(flechas) en paciente con sindrome de la cimitarra®®.
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10.4.6.-Lobectomia y neumonectomia
Indicadas fundamentalmente ante neumonias recurrentes refractarias a tratamiento médico, asi

como bronquiectasias localizadas, hemoptisis persistente o trombosis recurrente del baffle. La

neumonectomia debe evitarse por su alta morbimortalidad®.

10.4.7.-Transplante cardiaco y pulmonar
Se plantean en casos de sindrome de cavidades izquierdas hipoplasicas, corazon

funcionalmente univentricular, bronquiectasias difusas severas, hipoplasia severa de arterias

pulmonares e HP persistente a pesar de correccion quirdrgica®.

10.5.-Mortalidad quirdrgica y complicaciones
La mortalidad operatoria oscila entre 4,8% y 5,9%, relacionandose las muertes a formas

infantiles con malformaciones cardiacas o extracardiacas asociadas, insuficiencia cardiaca
congestiva, fallo respiratorio, HP grave e hipoplasia pulmonar severa asociada a secuestro
pulmonar. La mortalidad operatoria asciende considerablemente en cirugias que implican

reseccion pulmonar (36% frente al 3% en las cirugias correctoras)®+,

En cuanto al bypass cardiopulmonar, los cambios fisiopatologicos que induce, sumados a la
agresion quirdrgica, la necesaria anticoagulacion y la hipotermia relativa, hace que sea

necesario tener en cuenta algunas potenciales complicaciones®:

e Cardiovasculares: fallo ventricular, taponamiento cardiaco, vasoplejia, lesiones en los
lugares de canulacién.

e Hematologicas: sangrado, tromboembolismo venoso.

e Pulmonares: edema agudo de pulmon, shunt intrapulmonar.

e Renales: fracaso renal agudo.

e Neuroldgicas: ictus, disfuncion cognitiva (“pump head”).

La hipotermia circulatoria facilita la visualizacion infradiafragmatica y del orificio de la VC,

pero asocia mayor incidencia de efectos adversos neuroldgicos, especialmente en nifios®3%,

La principal complicacién de la cirugia per se es la estenosis postoperatoria, que segun
Caldarone®?, puede progresar desde una simple obstruccion proximal hasta la periferia de las
venas pulmonares. Empeora considerablemente el pronostico y su reintervencion tiene pobres
resultados (11% - 30% son reintervenidos, 2/3 de ellos en torno al afio), con un 15% de estos
pacientes experimentando disnea persistente e infecciones recurrentes de vias aéreas bajas en
los 4,5 afios posteriores a la cirugia®*5. Esta complicacion es mas comun entre pacientes con

formas infantiles de la enfermedad (existe correlacion lineal inversa con la edad), estenosis
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preoperatoria, anastomosis circunferencial de la VC y cuando la VC se encuentra alejada de Al
(esta Gltima también asociada a estenosis de VCI y obstruccion del baffle)3*°, La técnica
quirurgica no parece influenciar su incidencia significativamente, pero el porcentaje de
pacientes con estenosis postoperatoria tras procedimientos clasicos sigue siendo inaceptable (en
una serie de casos de Dusenbery“8, de 36 pacientes operados, 18 sufrieron esta complicacion)
por lo que el objetivo de las técnicas mas recientes (técnicas mediante tunel pericérdico,

multiparche, roll pericardico in situ) es eliminar esta complicacion344’,

11.-Prondstico
El prondstico puede deducirse en base a la clinica: malo en formas infantiles y excelente para

la forma adulta cuya Unica anomalia sea la VC2326:34 | a probabilidad global de supervivencia

a los 30 afios es del 88%, pero disminuye cuando se asocian cardiopatias congénitas e HP%.

En un estudio a nivel europeo de Vida VL*"° con 485 pacientes y mas de una década de
seguimiento, la mortalidad quirargica tardia es de un 4%, frente al 6,5% de fallecimientos en
pacientes con tratamiento médico exclusivo. Sumado a ello, el 71% de los pacientes operados
permanecen asintomaticos al ultimo seguimiento (frente al 47% de pacientes con tratamiento
médico) (Figura 9), ninguno de los asintomaticos desarrollo sintomas tras la intervencion y
solo el 20% de estos pacientes requieren tratamiento médico crénico®. Otro estudio, en este
caso centrado en pacientes con formas infantiles de la enfermedad, también favorece el manejo
quirurgico frente al conservador (supervivencia a 1 afio del 62,5% frente al 54%,

respectivamente)34.,

Pacientes con tratamiento médico Pacientes operados

80%

70% 76%
0,
60% e e
50% 54%
40% 47%
30% 32%
20% ° 29%
° 24%

10%

0%

Al diagnéstico Ultimo seguimiento Al diagnéstico Ultimo seguimiento

Sintomaticos Asintomaticos

Figura 9. Grafico de barras del estudio de Vida VL (2020)%. Porcentaje de individuos sintomaticos al

momento del diagnostico y en la Gltima visita de seguimiento en funcién de la actitud terapéutica.
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Los factores asociados a mayor supervivencia mediante analisis univariante en individuos sin
reparacion quirurgica son la hipoplasia pulmonar derecha, presion arterial pulmonar normal,
ausencia de cardiopatias congénitas (salvo CIA y PDA) y RPA:PA CSA bajo (ademas es factor

independiente por andlisis multivariante tras ajustar en funcion de otros cortocircuitos 1-D)*6:52,

En contraparte, las variables asociadas a mayor mortalidad mediante analisis univariante son
el diagndstico en menores de 1 afio de edad, debut de la insuficiencia cardiaca antes de los 6
meses a 1 afio de edad, cardiopatias congénitas (salvo CIA y PDA), malformaciones
extracardiacas (incluido el secuestro pulmonar), estenosis/obstruccién de la VC, necesidad de
cirugia correctora en menores de 3 afios. Son factores independientes mediante analisis
multivariante el corazon funcionalmente univentricular, presion en arteria pulmonar mayor que

Y de la presion arterial sistémica y estenosis de venas pulmonares izquierdas?6:46:49.5062,

En base a estos datos, es evidente que el prondstico viene determinado en gran medida por las
anomalias acompafiantes al sindrome de la cimitarra, mas que por las malformaciones propias

del mismo, salvo aquellos casos en los que sean severas.

Los factores prondésticos quedan expuestos de forma resumida en la Tabla 5. Los resultados de
otros estudios con implicaciones prondsticas pueden hallarse en el Anexo 5.

Factores pronosticos

Diagnostico en periodo neonatal o lactante Diagnostico tardio en la edad adulta

Cardiopatias congénitas (excluidas CIA y PDA) y/o | VC como Unica anomalia

malformaciones extracardiacas asociadas

Cirugia resectiva Cirugia correctora

Diagnostico de HP Ausencia de HP

Necesidad de oxigenacién por membrana extracorpérea | RPA:PA CSA bajo
(ECMO)

Obstruccion/estenosis de VC o venas pulmonares

Mal prondstico Buen pronostico
Refe renc | as: 23,26,34,46,49-51,62

Tabla 5. Resumen de los factores pronésticos en el sindrome de la cimitarra.




12.-Conclusiones

1.
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El sindrome de la cimitarra es un conjunto de malformaciones caracterizado por drenaje
venoso pulmonar anémalo parcial, dextrocardia e hipoplasia pulmonar derecha, muy
frecuentemente asociando hipoplasia de arteria pulmonar derecha y colaterales
aortopulmonares ipsilaterales. En algunos casos se afiaden otras malformaciones cardiacas
y extracardiacas.

La etiopatogenia es desconocida. La hipdtesis es que existe una alteracion en el desarrollo
embrioldgico por un fallo en el contacto entre la vena pulmonar primitiva y el plexo venoso
peripulmonar. Existe asociacion con alteraciones genéticas del locus 4912 y del gen MYRF.
El diagndstico prenatal es posible gracias a la ecografia fetal. En el diagndstico postnatal,
la primera prueba a realizar es la radiografia de torax, siendo el signo de la cimitarra lo mas
caracteristico. La ecocardiografia permite ver la vena cimitarra, identificar cardiopatias y
valorar la hipertension pulmonar. Para valorar la anatomia y planificar la cirugia son de
eleccion laRMN vy la TC.

El tratamiento es multidisciplinar. La embolizacion de colaterales por cateterismo puede
disminuir el cortocircuito izquierda-derecha, mejorando la clinica e hipertension pulmonar,
lo que ocasionalmente permite evitar la cirugia. La indicacion quirdrgica depende de la
edad, clinica, anomalias asociadas y situacion hemodinamica.

El prondstico es bueno en pacientes con diagndéstico tardio, cuya Unica anomalia sea la
vena cimitarra, sin hipertension pulmonar y tras cirugia correctiva. En cambio, son factores
de mal pronostico el debut precoz, las anomalias cardiacas ¢ extracardiacas asociadas, la
hipertension pulmonar, la obstruccion o estenosis de la vena cimitarra, la necesidad de

oxigenacion por membrana extracorpérea y la cirugia resectiva pulmonar.
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14.-Anexos

Anexo 1.-Diagnéstico ecografico prenatal. Serie de casos de Recker.

Caso EG al Hallazgos prenatales Hallazgos postnatales
diagndstico afladidos
1 34+1 Rotacion mediastinica, | 39+1 | CIA tipo ostium
dextrocardia, hipoplasia pulmonar secundum, colateral
derecha, VC desde tronco celiaco
2 38+0 Rotacion mediastinica, | 39+2 | HP, colateral desde aorta
dextrocardia, hipoplasia pulmonar abdominal
derecha, VC, hernia diafragmatica,
coartacion de aorta, duplicacion de
10g22.1 10g23.2
3 20+2 Rotacién mediastinica, | 35+5 | CIA tipo ostium
dextrocardia, hipoplasia pulmonar secundum, colateral
derecha, VC desde aorta abdominal,
drenaje Venoso
pulmonar anémalo
izquierdo a vena
braquiocefélica derecha
4 31+1 Rotacion mediastinica, | 33+6 | VC, CIA tipo ostium
dextrocardia, hipoplasia pulmonar secundum, hipoplasia de
derecha, atresia anal, hernia arco adrtico, colateral
diafragmatica derecha, desde aorta tordcica,
hemivértebra, arteria umbilical VACTERL
Unica, displasia renal
5 2242 Rotacion mediastinica, | 31+0 | CIA tipo ostium
dextrocardia, hipoplasia pulmonar secundum, colateral
derecha, VC desde tronco celiaco,
coartacion adrtica
6 17+2 Rotacion mediastinica, | 40+0 | CIA tipo ostium
dextrocardia, hipoplasia pulmonar secundum, colaterales
derecha, VC, arteria umbilical desde aorta toracica
Unica, VCS izquierda persistente
Recker F (2019)%
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Anexo 2.- Criterios diagnodsticos del MYRF-CUGS

1.-Hallazgos clinicos

e Genitales ambiguos, micropene, hipospadias, criptorquidia en 46XY o anomalias

mdllerianas en 46XX
e Nanoftalmos e hiperopia
e Cardiopatia congénita: sindrome de la cimitarra
¢ Hernia diafragmaética congénita
e Hipoplasia pulmonar
e Aplasia o hipoplasia ovérica o de estructuras millerianas en 46 XX
e Presencia de estructuras millerianas en 46 XY

e Malrotacion intestinal

3.-Historia familiar

La mayoria de casos son mutaciones de novo, pero ocasionalmente existe historia familiar
con patrén de herencia autosémica dominante, aunque hay que tener en cuenta que la
presentacion es extremadamente variable y algunos individuos afectos pueden ser

préacticamente asintomaticos.

Kaplan JD (2022)*
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Anexo 3.- Algoritmo diagnoéstico-terapéutico en el sindrome de la cimitarra
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Formas aisladas del sindrome

L J

|

Formas asociadas a cardiopatias congénitas

|

|

}

Otras cardiopatias
complejas: Fallot,
coartacion de aorta

Calculo Qp/Qs Cardiopatia Cardiopatias
simple: CIA 0 compleja con
| PDA shunt 1-D: defectos
1 1 de septo
ventricular
Qp/Qs <1,5:1 Qp/Qs >1,5:1 |

Cateterismo cardiaco + embolizacién de

colaterales
I

Qp/Qs >1,5:1
|
No HP HP No HP

]

Vida VL (2018)*
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Anexo 4.- Técnicas quirurgicas

Técnica empleada

Comentario

(K]
14
15

16

17

18
19
20
21
22

Divisién y reimplantacion de VC en AD con BCP

VC corta, insuficiente para realizar anastomosis directa

Division y traslocacion de VC en AD

Division y traslocacion a pared posterolateral de AD adyacente al defecto auricular
preexistente o de nueva creacidn. Parche pericardico en VVCI para evitar estenosis.

Division y traslocacion de VC en Al

Toracotomia anterolateral derecha sin BCP. Anastomosis directa a Al. Casos sin defectos
septales auriculares, tanto nifios como adultos.

Division y traslocacion de VC en Al usando injerto de PTFE

VC corta
Esternotomia media y BCP

Divisién y traslocacion hacia Al mediante interposicion de injerto de Dacron

Toracotomia derecha. VC corta. Sin defectos de septo auricular asociados

Division y traslocacion de la VC en Al mediante tanel pericérdico

VC corta. BCP para anastomosis pericardica con la VVC. Paro circulatorio para atriotomia
izquierda, suturandose los margenes pericardicos a esta y la pared libre de AD.

Particion de la VCI y recanalizacion de VC a Al

Hipotermia circulatoria profunda a 18°C. Variante infantil sin defectos septales
auriculares asociados.

Baffle intrauricular

Util en adultos. Baffle intrauricular largo de PTFE, pared de AD o pericardio, desde el
orificio de la VVC hacia el defecto del septo auricular.

Septectomia atrial y baffle intrauricular

En pacientes sin defectos de tabigue interauricular

Técnica cut back de laVC

Disminuye riesgo de estenosis local

Rolls pericérdicos in situ para drenaje venoso pulmonar anémalo distante

Util en VC lejanas a la Al sea por origen remoto o por anatomia cardiaca compleja del
individuo

Division y traslocacion de la VC con flap de la propia VC

Esternotomia media, BCP y cardioplejia. Extraccion de flap de VC con parte de VCl y
AD, gue se anastomoso directamente a Al

Rerouting pericérdico y reposicionamiento de septo auricular

Util en dextrocardia 0 malrotacion cardiaca con o sin obstruccién venosa pulmonar

Implantacién directa de VC a Al via esternotomia

Bajo cardioplejia la VVC se lleva a través de apertura pericardica posterior al nervio frénico

Reparacién mediante técnica multiparche

Bajo cardioplejia, reseccion del septo interauricular, técnica de doble o triple parche en
funcidn de la distancia desde la VC a la Al. Evita tortuosidad y tensién en la VC

Técnica del tanel pericardico

Bajo cardioplejia se divide la VC en su origen en VCI. La VC se sutura al pericardio
lateral derecho con sutura de 7-0 polidioxanona. El flujo sanguineo se dirige a Al a través
de una atriotomia izquierda por dentro del tinel pericardico

Division y traslocacion de VC hacia Al con injerto de PTFE anillado

Bajo BCP, cardioplejia. El injerto anillado se sutura T-T a la VC dividida y el otro
extremo se anastomosa T-L a Al

Neumonectomia

VC posterior al hilio. Ante estenosis recurrentes de venas pulmonares tras dilatacién/stent

Lobectomia/reseccidn atipica

Ante neumonia persistente o secuestro pulmonar

Trasplante pulmonar

Ante persistencia de HP o estenosis recurrente de venas pulmonares tras cirugia

Trasplante cardiaco

Corazén funcionalmente univentricular con arteria pulmonar severamente hipoplasica

Embolizacién mediante coils/ligadura quirdrgica/angioplastia con balén

Ante colaterales aortopulmonares mayores. Infantes via axilar, jévenes y adultos via
femoral. Bal6n expandible con stent Palmaz para venas estenéticas o baffle estenosado.

BCP: bypass cardiopulmonar; PTFE: politetrafluoroetileno; T-L: termino-lateral; T-T: termino-terminal. Chowdhury UK (2021)3.
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Anexo 5.- Resultados posoperatorios a corto y largo plazo en diferentes operaciones

Variables y estudios | Resultados

Resultados a corto plazo |

Mortalidad quirurgica global: 4.8%-5.9%

Schramel, 1995

Causas de muerte: presentacion infantil con cardiopatias congénitas complejas, HP severa, malformaciones extracardiacas mayores, hipoplasia pulmonar

severa con secuestro e hipoplasia de cavidades izquierdas.
Resultados a largo plazo

N =7: 2 no quirdrgicos, 1 reimplantacién de VC en Al, 2 reseccion de secuestro pulmonar, 2 neumonectomias por VC estenética
postoperatoria

Dusenbery, 2013

N =80 (<1 afio = 56): 56 con colaterales, 31 embolizaciones, 12 ligaduras quirdrgicas y 13 no se intervinieron.
Cirugia: 13 de 28 operados con baffle y 5 de 8 reimplantaciones tuvieron estenosis de VVC posoperatoria.

Eckhauser, 2013

N = 5: casos asociados a hipoplasia de cavidades izquierdas entre 3 y 6 afios, De estos 4 pacientes sobrevivieron; 2 trasplantados
de corazdn, 1 intervenido mediante operacion de Norwood, 1 sobrevivid durante paliacién y finalmente se operé mediante técnica
de Fontan

Estudio

Brink J, 2015 20 pacientes quirdrgicos seguidos por 1,3-38,5 afios (media 1,3 £10,3 afios): 5 pacientes tuvieron estenosis de VC posoperatoria,
de los cuales 3 (14,3%) se reoperaron.

Wang H, 2018 De 47 pacientes, 28 manejo medico, 18 manejo quirargico: 12 baffle, 5 reimplantaciones, 1 neumonectomia. Mediana de
seguimiento 3,55 afios: mortalidad total de baffle/reimplantacion 37,5%, manejo médico 46,7%. 11 de 16 pacientes operados
tuvieron VVC estendtica posoperatoria.

Vida VL, 2018 De 485 pacientes, 279 (57%) operados y 206 (43%) manejo conservador con seguimiento clinico.

En pacientes quirdrgicos, la mediana de edad durante el seguimiento fue de 11,6 afios , la mortalidad hospitalaria fue del 6% (n =
17), la mortalidad tardia de 4% (n = 11) y 90% (n = 243) sobrevivieron. 63 pacientes (25%) tuvieron estenosis/oclusion de VC. 42
de ellos (67%) fueron reintervenidos 0,8 afios tras la primera operacion.

En pacientes en seguimiento clinico, la mortalidad tardia fue de 6,5% (n = 13) y 93% de pacientes (n = 184) sobrevivieron.
N° pacientes Mortalidad Tratamiento Oclusion de | PDA/Coartacion de Reparacion Reseccion

total médico colaterales aorta completa pulmonar

aortopulmonares

Dupuis C, 1993 25 16 10 (7) 6 (1) 5(5 0 3(2
Torres AR, 1993 14 1 0 3(1) 0 10 (0) 1(0)
Najm HK, 1996 32 5 7 5(3) 2(2) 17 (0) 1(0)
Huddleston CBC, 1999 | 12 4 2(2) 1(1) - 7(1) 5(0)
Brown JW, 2003 10 0 0 3(0) 0 10 (0) 0

Nota: Entre paréntesis en la tabla inferior: (n° de eventos, en este caso fallecimientos, entre los pacientes de esa celda). Chowdhury UK (2021)%.
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