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RESUMEN

Las cardiopatias congénitas son anomalias estructurales de
los vasos grandes o del corazén, las cuales son consideradas
como enfermedades multifactoriales debido a existencia
de factores genéticos relacionados con alteraciones en la
embriogénesis y a factores ambientes. La presente revision
sistematica segun la metodologia PRISMA, comprendié el
analisis y seleccion de 49 articulos cientificos respecto a
tratamientos, métodos de diagnéstico, caracteristicas, ma-
nifestaciones, genes y factores ambientales involucrados en
el desarrollo de cardiopatias cianéticas y miocardiopatias.
Los resultados evidencian que las lineas de investigacion
se han centrado en el desarrollo de tratamientos genera-
lizados el cual descarta el objetivo principal de la farmaco-
genética. Respecto a los genes implicados es importante
mencionar que el gen de mayor relevancia en los estudios
de miocardiopatias es el ALPK3, debido a su herencia au-
tosdémica dominante. Asi mismo, los estudios analizados
demuestran la importancia del diagndstico precoz de car-
diopatias y el uso del ecocardiograma mds cateterismo
cardiaco como método diagnéstico de preferencia para la
transposicion de arterias grandes y la anomalia de Ebstein.
El andlisis bibliométrico mediante el software VosViewer
de 933 articulos cientificos permitié la visualizacién de los
factores de riesgo asociados a las cardiopatias congénitas
tales como: Neumonia, Sars-Cov2, betacoronavirus, hiper-
tensién, sindromes metabdlicos, diabetes tipo 2, colesterol,
enfermedad renal crénica, alto consumo de alcohol y obe-
sidad.

Palabras claves: Cardiopatias congénitas, Cardiopatia cia-
noética, miocardiopatia, diagnoéstico, factores ambientales,
gen.

ABSTRACT

Congenital heart diseases are structural abnormalities of the
large vessels or the heart, which are considered multifactorial
diseases due to the existence of genetic factors related to al-
terations in embryogenesis and environmental factors. This
systematic review according to the PRISMA methodology
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included the analysis and selection of 49 scientific articles
regarding treatments, diagnostic methods, characteristics,
manifestations, genes, and environmental factors involved
in the development of cyanotic heart disease and cardiom-
yopathies. The results show that the lines of research have fo-
cused on the development of generalized treatments, which
rules out the main objective of pharmacogenetics. Regar-
ding the genes involved, it is important to mention that the
most relevant gene in studies of cardiomyopathies is ALPK3,
due to its autosomal dominant inheritance. Likewise, the
studies analyzed demonstrate the importance of early diag-
nosis of heart disease and the use of echocardiography plus
cardiac catheterization as the preferred diagnostic method
for transposition of the great arteries and Ebstein's anomaly.
The bibliometric analysis using the VosViewer software of
933 scientific articles allowed the visualization of risk factors
associated with congenital heart disease such as: Pneumo-
nia, Sars-Cov2, betacoronavirus, hypertension, metabolic
syndromes, type 2 diabetes, cholesterol, chronic kidney di-
sease, high alcohol consumption and obesity.

Keywords: Congenital heart disease, cyanotic heart disease,
cardiomyopathy, diagnosis, environmental factors, gen.

INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas (CC) estan relacionadas con
cambios en la estructura y defectos en el funcionamien-
to del corazén o de los vasos sanguineos, representan
el 2-4% de malformaciones congénitas desarrolladas en
recién nacidos, con incidencias de 12 CC / 1000 nacidos
vivos (1).

Las CC se deben a defectos embrionarios durante el de-
sarrollo, en las semanas 3-10 de gestacion. Las causantes
de este tipo de enfermedad se deben a factores genéticos
(cromosomopatias, alteraciones genéticas y moleculares)
y ambientales (desorden alimenticio).

La etiologia genética, presenta mutaciones en un gen que
generan malformaciones cardiacas tal como: Coartacién
y estenosis adrticas supra valvular, asi como mutaciones
relacionadas con sindromes de malformaciones: Marfan,
Holt Oram, Alagille y Noonan. El sindrome de DiGeorge y
William Beuren, ocasionados por microdeleciones cromo-
sOémicas también estdn asociados a malformaciones del
corazén.

Dentro de las cardiopatias congénitas encontramos las:
Acianéticas y cianéticas, dependiente del oxigeno satura-
do comprometido en las manifestaciones. A las cardiopa-
tias aciandticas pertenecen: Las estenéticas y el Shunt de
izquierda a derecha. Asi mismo a las cardiopatias cianéti-
cas pertenecen: La tetralogia de Fallot y la transposicién
de grandes arterias (2). Esta ultima anomalia se refiere a
una conexion arteria-ventriculo discordante, en la cual
una parte o toda la aorta sobre sale del ventriculo dere-
choy de la arteria pulmonar correspondiente al ventriculo
izquierdo. La transposicion se refiere a la salida de la aorta
del ventriculo anterior sin tener en cuenta si localizacién



izquierda o derecha. Este tipo de anomalia puede clasifi-
carse en: Clasica o corregida, dependiendo su se encuen-
tra asociada a otras cardiopatias o aislada de estas, a su vez
pueden presentarse en situs inversus o situs solitus.

La transposicién de grandes vasos (TGV) clasica o completa
aislada, se debe a una malformacion de la aorta del ventri-
culo derecho, asi mismo se observaran otros defectos como:
Latero posicion, comunicacion interauricular e interventri-
cular, atresia tricispidea con estenosis pulmonar y particion
desequilibrada del tronco cono. Otro tipo de anomalia es
la TGV con transposicion corregida o inversion ventricular,
la cual hace referencia a la asociaciéon desigual entre arte-
ria-ventriculo con discordancia entre el ventriculo-auricula,
debida a una anomalia troncoconal con inversion ventricu-
lar, que ocasiona una disfuncién por transposicién localiza-
da en situs inversus o sélitus (3).

La tetralogia de Fallot es otra de las anomalias pertene-
cientes al grupo de CC cianéticas la cual se debe a defectos
septales del ventriculo, cabalgamiento en la aorta, foco de
la definicion, fallos de obstruccidon en el tracto de la salida
e hipertrofia en el ventriculo derecho, el cual se refiere a
un “desplazamiento céfalo anterior del septum infundibular
derivado de la obstruccion del tracto de salida del ventriculo
derecho” (4).

Otros tipos de anomalias relacionadas con malformacio-
nes del corazén son las miocardiopatias, relacionadas con
problemas miocardicos. Las miocardiopatias pueden cla-
sificarse segun las funciones de la etiologia no genética o
genética y los fenotipos morfoldgicos, dentro de las cuales
podemos evidenciar las miocardiopatias hipertréficas y di-
latadas. Este grupo de enfermedades se encuentran asocia-
das a factores genéticos y ambientales tales como: Valvu-
lopatias adquiridas, cardiopatias hipertensiva, enfermedad
pericérdica o coronaria (5).

La miocardiopatia hipertréfica se evidencia en 1 por cada
500 adultos, de herencia autosémica dominante producido
por anomalias en los genes de las proteinas sarcoméricas
cardiacas. La malformacion se encuentra asociada a proble-
mas como: Accidente cerebrovascular, disfuncién ventricu-
lar y muerte subita cardiaca (6).

Otro tipo de miocardiopatia es la dilatada, caracterizada por
la dilatacion y problemas asociados al deterioro del ventri-
culo izquierdo o biventricular. Este tipo de anomalias suele
ser transmitida por herencia entre el 30-40% de los pacien-
tes, los cuales presentan sintomas similares a individuos
con insuficiencias cardiacas (7). Este tipo de anomalia se
asocia a causas de origen genético y factores ambientales
como: Infecciones, enfermedades autoinmunes, problemas
toxicos, entre otros (8).

Se ha considerado que la etiologia de las CC es de origen
desconocido, debido a que se deben a diversos factores
influyentes, por ende, son denominadas enfermedades
multifactoriales, por su relacién con aspectos genéticos y
ambientales al mismo tiempo (9).

Segun Pierpont et al., (2007), utiliza un algoritmo para la de-
terminacion de las malformaciones del corazén estuvieran
relacionadas con cromosomopatias, tal como: Monosomias,
trisomias y deleciones, el cual incluye factores genéticos,
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caracteristicas de diagnéstico clinico y asociaciones de las
cardiopatias principales, basados en los genes asociados
a las cardiopatias (10).

Los factores ambientales causales de anomalias cardia-
cas se derivan de enfermedades maternas, exposicion a
agentes téxicos y exposicion a drogas o alcohol en estado
de gestacion. Las mds comunes entre las enfermedades
maternas son: Fenilcetonuria, infecciones por VIH, rubeo-
la, lupus eritematoso y diabetes pregestacional, en el caso
de las exposiciones a agentes téxicos en edad gestacional
se han presentado exposicion a anfetaminas, trimetadio-
na, simpatico miméticos, hormonas sexuales, litio, talido-
mida, acido retinoido, hidantoinas, alcohol, entre otras.
Los agentes toxicos considerados como factores ambien-
tes causantes de CC son: Lacas, pinturas, soluciones orga-
nicas, productos de cloracion y pesticidas (9). Los agentes
fisicos como las radiaciones e hipoxia también son facto-
res que predisponen para CC (1).

Segun la distribucién etioldgica el 10-25% correspondes a
factores genéticos consecuencia de alteraciones cromosé-
micas, el 2-3% se refiere a factores ambientales debido a la
exposicion a teratdbgenos, agentes téxicos o por enferme-
dades maternas y el 80-85 es de origen multifactorial (1).

Durante los aftos 2003 hasta el 2012, los hospitales en Es-
pafia presentaron 64.831 casos de adultos con cardiopa-
tias congénitas y 4.766.325 nacidos con una incidencia del
13,6% de CC, dentro de las cuales se evidenciaron proble-
mas del: 6,31% de comunicacién interauricular, 3,48% de
comunicacion interventricular, 2,71% de ductus arteriosus
persistente, 0,55% de coartacion aortica, 0,50% de este-
nosis pulmonar, 0,49% de transposicion de vasos grandes,
0,45% canal auriculoventricular y 0,41% de tetralogia de
Fallot. Segun la distribucion geografica los problemas gra-
ves de CC se presentaron con mayor incidencia en Castilla
y Ledn y menor incidencia en Madrid y Cantabria (11).

Las CC sigue siendo una de las enfermedades con mayor
tasa de mortalidad en la poblacion infantil en los paises
industrializados, dentro de las investigaciones reportadas
por Comunidades Auténomas en Espaina, encontramos
el estudio realizado por Pérez, (2017), donde se reporta
un total de 64.831 casos de CC en nifnos, siendo el 1,36%
de la tasa de nacimientos con predisposicién a la anoma-
lia cardiaca. Dentro de las CC se evidencio que el 33,55%
corresponde a problemas asociados a la comunicacién
interauricular, el 18,9% a comunicacion interventricular,
el 14,39% a problemas de ductus arterioso persistente, el
2,92% a coartacion de la aorta, el 2,65% a anomalias de
la estenosis pulmonar, el 2,63% a trasposicién de vasos
grandes, el 2,40% a problemas del canal auriculoventri-
cular, el 2,16% a tetralogia de Fallot, el 0,92% al tronco co-
mun, el 0,69% asociados al sindrome de corazén izquier-
do hipoplasico, el 0,49 % a defectos de atresia pulmonary
el 0,44% a problemas asociados al drenaje venoso pulmo-
nar anomalo total (12).

Las Comunidades Auténomas con mayor incidencia en el
desarrollo de CC fueron la Rioja y Aragdn con porcentajes
de riesgo del 40-81%, respectivamente, en comparacion
a la media espafola. Las comunidad con menor riesgo a
la predisposicion de CC fueron Pais Vasco y Navarra con
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un porcentaje de riesgo menor al 65% de la media nacio-
nal. Dentro de los cuales el 15% de los individuos con CC
requirié de métodos clinicos hemodindmicos o de cirugias
cardiacas, donde Madrid ha sido la comunidad Auténoma
con el 57% en la realizacion de procedimientos, atencién y
solucién a las CC de todo el pais (12).

El porcentaje de mortalidad infantil fue del 0,0623%, donde
las CC con mayor incidencia fueron: El sindrome de cora-
zon izquierdo hipoplasico, la estenosis mitral congénita, la
inhibicion del arco aértico, la atresia pulmonar, problemas
asociados al drenaje venoso pulmonar anémalo total, el
ventriculo Unico y el defecto congénito de Ebstein (12).

Los estudios evidencian que existen comunidades que aun
no abarcan problemas graves de CC, siendo este un proble-
ma de salud de importancia debido a la elevada incidencia
y las tasas de mortalidad, asi como la etiologia variables y
desconocida en ciertas ocasiones, por lo cual el estudio de
cada individuo debe ser personalizado, asi como su trata-
miento.

Los recursos humanos/econémicos que consumen las CCy
las tasas de mortalidad son elevados, la etiologia que pre-
senta la enfermedad poligénica es muy variable debido a
los diversos factores que influyen tanto ambientales como
genéticos, haciendo de esta una de las enfermedades de
interés de estudio en diversas ramas como la farmacodina-
mica y farmacogenémica, la hemodindmica, el diagnéstico
clinico, especialmente en aquellos pacientes que posean
enfermedades asociadas o que incidan como factor am-
biental en el desarrollo de CC, adicional a esto se estima que
los tratamientos personalizados de aquellas enfermedades
tal como problemas de presion arterial podrian reducir el
riesgo al desarrollo o aceleracién del estado de la CC.

Es por lo que se consideran enfermedades complejas don-
de es de vital importancia conocer acerca de la extension
de la problemética, desde el grado de incidencia, tipos de
cardiopatias que presenta la poblaciéon en general, severi-
dad de la enfermedad, el proceso de diagndstico y conoci-
miento personalizado del desarrollo de la enfermedad en
los pacientes (13).

Por lo cual el presente estudio de revisién bibliogréafica de
tipo sistematica tuvo como fin la recopilacién de informa-
cién relacionada con las fases de diagndstico de este tipo
de enfermedad multifactorial, el anélisis de los tratamien-
tos desarrollados, teniendo en cuenta el tipo de CC dada la
etiologia tan variable que presentan, la descripciéon genes
y factores ambientales involucrados en el desarrollo de las
miocardiopatias y las cardiopatias cianéticas. Por ultimo,
se realizd un analisis en el software VosViewer mediante
coocurrencia de palabras de 933 documentos cientificos,
donde se logré evidenciar los avances de la producciéon
cientifica de los ultimos 5 afos con respecto a las CC, espe-
cialmente la miocardiopatia dilatada.

OBJETIVOS
Objetivo General

Describir el proceso del diagnéstico y tratamiento en car-
diopatias congénitas.
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Objetivos Especificos

« Mostrar el alcance de farmacogenética y farmacogené-
mica en el tratamiento de enfermedades poligénicas/
multifactoriales como las cardiopatias congénitas.

+ Mencionar los genes y factores ambientales involucra-
dos en el desarrollo de cardiopatias congénitas.

+ Analizar mediante mapeos de coocurrencia el impacto o
enfoque de la investigacion en cardiopatias congénitas.

METODOLOGIA
Busquedas inicial

Se realizo una busqueda inicial a partir de las bases de
datos cientificas: PubMed, Science Direct y Google acadé-
mico, mediante el uso de las palabras claves: “Cardiopa-
tias congénitas’, “diagndstico’, “cardiopatia cianética’; “mio-
cardiopatia’] “gen’, se sustituyé la palabra “medicina” por
“tratamiento” Las busquedas se realizaron en inglés-espa-
Aol, mediante operadores booleanos como “AND” o “OR”
como apoyo para el establecimiento de las siguientes

ecuaciones de busqueda:
a. (cardiopatias congénitas) AND ((gen) OR (Ambiental))

b. (cardiopatias congénitas) AND ((diagnéstico) OR (me-
dicina personalizada) OR (tratamiento personalizado))

c. ((miocardiopatia) OR (cardiopatia ciandética)) AND
((diagnostico) OR (medicina personalizada) OR (trata-
miento personalizado))

Seleccion y andlisis de documento segtin la
metodologia PRISMA

El contenido de fondo del presente documento se desa-
rrollard a partir de la metodologia PRISMA, utilizada en re-
visiones sistematicas, la cual incluird criterios de inclusién y
exclusién para la seleccion de los documentos cientificos.

Criterios de seleccion de material cientifico

Se establecieron criterios de inclusién y exclusién para la
seleccion del material cientifico relacionado con el estu-
dio de cardiopatias congénitas. A continuacién, se pre-
sentan los criterios de inclusién y exclusién segun la me-
todologia PRISMA:

Criterios de inclusion

+ Seleccion de documentos cientificos de investigacién
de tipo experimental y casos clinicos.

« Articulos cientificos relacionados con cardiopatias con-
génitas como: Ciandticas (transposicidon de grandes va-
sos, tetralogia de Fallot y anomalia de Ebstein) y miocar-
diopatias (hipertréfica y dilatada)

« Articulos cientificos publicados en los Ultimos 5 afos.

- Documentos cientificos relacionados con tratamientos,
métodos diagndsticos, caracteristicas y manifestacio-
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Figura 1. Diagrama de seleccion de documentos cientificos segiin la metodologia PRISMA. Elaboracion propia.

nes de las cardiopatias congénitas anteriormente men- - Articulos cientificos con ailo de publicacién menor al
cionadas. afno 2017.

+ Documentos cientificos que incluyan el anélisis de facto- . Articulos cientificos que incluyan otros tipos de enfo-
res asociados al desarrollo de las cardiopatias congénitas ques diferentes a tratamientos, métodos diagnésticos,
anteriormente mencionadas. caracteristicas y manifestaciones de las cardiopatias

congénitas.
Criterios de exclusion

« Articulos cientificos de tipo: Revisién, manuales y libros. Andlisis Bibliométrico mediante el software VosViewer

« Articulos cientificos relacionados con otro tipo de cardio- Se llevard a cabo un analisis bibliométrico (metaanalisis),
patias congénitas tales como las cardiopatias acianéticas. mediante el software VosViewer, el cual nos permitira ob-
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servar mediante mapeos de coocurrencia el impacto o en-
foque de la investigacién en cardiopatias congénitas.

RESULTADOS
Andlisis y seleccion del material cientifico

Se llevo a cabo una busqueda siguiendo las directrices
planteadas por la metodologia PRISMA, basados segun los
criterios de inclusion y exclusion de documentos cientifi-
cos establecidos. Las bases de datos utilizadas para el de-
sarrollo de la presente revisidn sistematica fueron PubMed,
Science Direct y Google académico, mediante el uso de las
palabras claves propuestas y un rango de analisis de 5 afios
de produccién cientifica. Al finalizar la busqueda se logré
el registro de 151 documentos cientificos, de los cuales se
seleccionaron un total de 49 articulos cientificos para el de-
sarrollo del presente documento de revisidn sistematica.

A continuacién, se muestra el diagrama de flujo teniendo
en cuenta la metodologia PRISMA (Figura 1) el cual eviden-
cia la sintesis de la busqueda bibliografica.

Alcance de farmacogenética y farmacogenémica
en el tratamiento de enfermedades poligénicas/
multifactoriales como las cardiopatias congénitas.

La tetralogia de Fallot se refiere a una malformacion a nivel
conal, caracterizada por presentar estenosis infundibular
pulmonar, como requisito indispensable, ademas de comu-
nicacion interventricular, y la dextro posicion de la aorta e
hipertrofia del ventriculo derecho. Los investigadores Gu-
tiérrez et al., 2022 realizaron un estudio comparativo sobre
el uso del “levosimenddn” versus la “milrinona” en el andlisis
de la prevencién del sindrome de bajo gasto cardiaco (SBGC)
en pacientes que habian sido sometidos a una operacion
de correccion de la tetralogia de Fallot. El estudio demostré
que el empleo de un tratamiento farmacolégica con inhibi-
dores de la fosfodiesterasa Il (levosimendan), comparados
con el uso de sensibilizadores de calcio para la prevencion
del SBGC durante el tratamiento pre-operatorio de nifos
sometidos a una cirugia de corazoén abierto, resulta de cru-
cial importancia. Ademas, reporto que las principales limi-
tantes son aquellas condiciones clinicas con tetralogias de
Fallot de mala anatomia. La investigacion se llevo a cabo
en 2 pacientes de los cuales, se presentd 1 deceso a las 6
horas después de iniciar el tratamiento con levosimendan
y el otro caso, recibié milrinona, adrenalina y dobutamina,
desarrollando SBGC a término de 2 horas; por lo que se de-
cidi6 realizar un cambio a los farmacos: vasopresina y levo-
simendan, obteniéndose una respuesta favorable luego de
24 horas de iniciar el tratamiento. Cabe mencionar que no
se reportd ningun efecto adverso por el empleo de levosi-
mendan (14).

La investigacion presentada por Egbe et al., 2019 sobre
la descripcion de las indicaciones de anticoagulacion, asi
como de la incidencia y los factores de riesgo en las com-
plicaciones hemorragicas mayores en adultos con tetralogia
de Fallot (TOF), reporto que en el lapso de 1 afo existe un
riesgo del 1,2% de presentarse complicaciones hemorragi-
cas graves. El estudio identificé que las protesis valvulares
mecanicas y la puntacién HAS-BLED (hipertension, edad
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mayor a 65 afnos, funcién renal, uso de drogas o alcohol)
son factores de riesgo en las complicaciones hemorragi-
cas graves. Siendo esto de importancia para la estratifi-
cacion del riesgo de los pacientes que presentan TOF, los
cuales pueden ser considerados para la terapia anticoa-
gulacion. Ademas, esta investigacion proporciono datos
preliminares que logran respaldar estudios futuros, los
cuales quieran evaluar mas a fondo la relacion entra la
mortalidad y las complicaciones hemorrdgicas; asi como
el papel importante de los anticoagulantes orales directos
como una estrategia en cuanto a las reducciones de estas
complicaciones hemorragicas (15).

Los autores Torres & Duarte, 2019 afirman que: El trata-
miento basico de la tetralogia de Fallot es uno de tipo qui-
rurgico. Sin embargo, en el caso clinico que presentaron
de un paciente masculino con diagndstico prenatal de al-
teracién ventricular; se observé que inicialmente el mane-
jo o tratamiento que se le dio fue uno de tipo farmacolé-
gico. En el que se incluyd; Furosemida (4mg) via oral cada
8 horas, Espironolactona (9mg) via oral cada dia, junto con
captopril (4mg) via oral cada 8 horas. Posteriormente di-
cho paciente se sometié a una correccion de tetralogia de
Fallot, en donde se administra portamina (antidoto de la
heparina). Con la finalizacion de la operacién, se pauta un
esquema antibiético profilactico con cefalosporina intra-
venosa de primera generacion. también se suministr6 de
forma continua heparina, milrinona y epinefrina. No obs-
tante, al realizarsele un ecocardiograma, se evidencian CIV
cerrada, un gradiente infundibular de 11 mmHg, IT 45-50
mmHg, el ventriculo derecho e izquierdo estaban hiper-
tréficos y optimo funcionamiento, ademas sin derrame
pericardico. Por lo que se continuo con el apoyo de milri-
nona 0,6 mcg/kg/min y epinefrina a 0,05 mcg/kg/min, asi
mismo se inicié con el diurético a una dosis de respuesta
para un balance neutro. Debido a que el ventriculo dere-
cho estuvo restrictivo, junto con un balance negativo tuvo
que administrarse albumina al 5%. Observandose por me-
dio de un ecocardiograma, luego del dia 5 de la operacién
una buena funcién en el paciente (16).

Los autores Lépez & Heras, 2019 estan de acuerdo con la
afirmacion expuesta por los autores anteriores, los cua-
les concluyen que la cirugia de correccion total de la Te-
tralogia de Fallot es el tratamiento mas viable en el tra-
tamiento y correccion de la malformacién. Sin embargo,
sugieren que el tratamiento es posible después de reali-
zar procedimientos paliativos previos que normalmente
incluyen el empleo de tratamiento farmacolégico. Esto se
logra corroborar al observar el caso clinico expuesto de
una paciente femenina de 5 afos, a quien se dio de alta
luego de someterse a una intervencién quirdrgica, con un
tratamiento farmacoldgico que incluia propanol (10mg),
aspirina (100 mg) y furosemida (3,5 mg) una vez al dia. Ha-
ciendo de esta forma que se considere la importancia del
tratamiento farmacolégico en la Tetralogia de Fallot, per-
mitiendo que se observe una evolucién favorable del pa-
ciente con una notable mejoria en la calidad de vida (17).

El estudio realizado por Ortiz et al.,, 2017, analizé 2 casos
clinicos en pacientes que padecian el sindrome de insu-
ficiencia cardiaca congestiva (ICC), donde la transposicion
de los grandes vasos congénitamente corregida (TGVcc), re-



presento menos del 1% de las cardiopatias congénitas. La
ICC es secundaria a arritmias o anomalias asociadas como la
comunicacién interventricular o la insuficiencia de la valvu-
la sistémica. De esta forma, en el primer caso se empleé un
tratamiento diurético, que obtuvo una respuesta positiva
para la paciente de 75 afnos. Para el sequndo caso se realiz6
un tratamiento hormonal sustitutivo, el cual también dio
una buena respuesta, asi como también optimizo el trata-
miento médico con la mejoria del perfil tiroideo del pacien-
te de 56 afios (18).

En el caso del bloqueo AV completo congénito se asocia
con la enfermedad cardiaca congénita en aproximadamen-
te el 50% de los casos. Incluyéndose en los diagnésticos a
la transposicién corregida de grandes vasos. Esta condicion
clinica afecta aproximadamente al 2% de los fetos de las
madres que presentan anticuerpos anti-Ro o anti-La, sien-
do estos anticuerpos antinucleares que comunmente se
encuentran en las enfermedades autoinmunes. Respecto al
bloqueo auriculoventricular congénito (CAVB), se encuentra
asociado a una morbimortalidad fetal relativamente alta.
Existe importante controversia en torno a la vigilancia de
embarazos de anti Ro/La positivo y tratamiento de los fetos
diagnosticados con CAVB. Por lo que las lineas de investiga-
cion se centran en la valoracion de las probables terapias
alternativas fetales de tipo no invasivo, como es el caso de
la administracién de dexametasona, la cual tiene una ac-
cién similar a las hormonas esteroideas. Sin embargo, se
ha evidenciado que el uso de este tratamiento de pacien-
tes con CAVB genera algunas reacciones adversas, por lo
que los autores sugieren el desarrollo de estudios de tipo
retrospectivos con mayor amplitud para valorar la eficacia
del tratamiento. Asi mismo, sucede con la inmunoglobuli-
na intravenosa y la hidroxicloroquina como tratamiento en
la prevencién de CAVB en fetos de madres con riesgo. No
obstante, algunos protocolos experimentales han utilizado
inmunosupresores, betamiméticos e inotrépicos, mostran-
do resultados considerables (19).

Desde otro enfoque, se ha venido mencionando durante
los ultimos afos que el uso del desfibrilador se ha conver-
tido en una modalidad terapéutica cada vez mas empleada
entre pacientes con cardiopatias congénitas. Siendo viable
el implante en pacientes intervenidos por transposicién de
grandes vasos y correccion fisiolégica de Senning, a pesar
de lo complejidad debido a las alteraciones anatémicas in-
herentes y a las secuelas de la cirugia. Resultando recomen-
dable realizar la implantacién de un desfibrilador bicameral,
esto por ser frecuente el desarrollo de disfuncion sinusal y
taquiarritmias supraventriculares, que causan descargas in-
apropiadas. Es asi como la terapia con desfibrilador se esta
consolidado como una modalidad de terapia en pacientes
con cardiopatias congénitas reparadas, consiguiendo que
se prolongue la supervivencia y asi mismo se retrase la tera-
pia definitiva como un puente al trasplante (20).

Otro tipo de farmacos que se mencionan son los “fdrmacos
antiarritmicos’, lo cuales son conocidos como la primera
linea de tratamiento para el control de las taquiarritmias
en el paciente de tipo pediatrico. Asi mismo, el empleo de
terapias con drogas clase Ic en pacientes con cardiopatias
congénitas ha sido limitada, debido a algunos reportes que
demostraron incremento de la mortalidad en los sujetos

NPunto

con cardiopatias estructurales. Es por lo que Cabrera et
al., (2018) en su investigacion tuvieron como objetivo, va-
lorar el efecto que tienen los farmacos antiarritmicos de
clase Ic sobre los fendmenos electromecanicos cardiacos,
en nifos que presentan cardiopatias congénitas acompa-
Aadas de arritmias auriculares. Se evaluaron 46 pacientes
en total, en donde 25 de ellos fueron tratados con flecai-
nida (grupo ) y los otros 21 con propafenona (grupo Il).
Al final lograron concluir que el empleo de farmacos an-
tiarritmicos de clase Ic en pacientes pediatricos con car-
diopatias congeniticas, no necesariamente se asociaba a
largo plazo con alteraciones electrocardiograficas de tipo
significativas. Ademas de esto, tampoco comprometia
la funcién sistodiastdlica, por lo que se recomienda em-
plearse en esta poblacién evaluada (21).

Otra de las cardiopatias congénitas es la anomalia de Ebs-
tein (AE), que suele ser rara y de dificil manejo con un am-
plio espectro de manifestaciones clinicas (22). Asi mismo
existen cardiopatias congénitas asociadas a la anomalia
de Ebstein, dentro de estas encontramos: Los defectos
del tabique interauricular con un 80%, seguidos de es-
tenosis o atresia pulmonar con un 30%, la comunicacién
interventricular con 4.3%, la coartaciéon de aorta y tam-
bién puede estar la tetralogia de Fallot. Sin embargo, las
malformaciones conjuntas del seno coronario no se han
reportado en la literatura e investigaciones cientificas,
por lo que Bautista, (2021) en su estudio presento el caso
clinico de una mujer con 58 afos de edad que tenia ante-
cedentes de anomalia de Ebstein tipo C (con restricciéon
importante del movimiento de la valva anterior y obs-
truccion del tracto de salida del ventriculo derecho) no
corregida, ablacion de dos vias de conduccién anémala
extrainstitucionales hace mas de 1 ano, reportadas en las
regiones posteroseptal y anteroseptal derechas; ademas,
antecedentes clinicos de enfermedad coronaria e implan-
te de tres stents (dos en las arterias coronarias diagonales
y un stents dispuesto sobre la arteria coronaria derecha
en el ultimo mes). En este caso, la paciente requirié de un
tratamiento con cardioversion eléctrica y posteriormente
se permitié también que se le realizara un estudio electro-
fisiolégico con mapeo tridimensional y ablacién de la ta-
quicardia supraventricular. Los resultados mostraron que
durante el seguimiento a 3 meses no se evidencia ningun
tipo de recurrencia arritmica (23).

Cabe mencionar que la sintomatologia en la AE, en adul-
tos, suele caracterizarse por la presencia de arritmias
auriculares recurrentes, ademds de cianosis progresiva
e incremento de la disnea y refractarias al tratamiento
farmacolégico. Siendo esta ultima la razén por la que
diversos autores expongan varios casos en los que no
pueden emplear eficazmente un tratamiento farmacolé-
gico. Donde, un 30% de los pacientes con AE tienen vias
accesorias auriculo-ventriculares capaces de provocar ta-
quicardias clinicamente significativas en casi la totalidad
de pacientes, en donde la mayoria estan localizadas en
el anillo derecho. La ablacién por radiofrecuencia es la
primera opcion terapéutica, pero con tasas de éxito me-
nor y de complicaciones mayor a la de la poblacién sin
cardiopatia. Para el caso de los nifios estas taquiarritmias
estarian asociadas a una mortalidad de hasta el 5%. Por
ello se recomienda la ablacién como la estrategia de pri-



NPunto

mera eleccién para los mayores de 5 afos, sintomaticos y
de alto riesgo. Ya que, en pacientes menores, refractarios al
tratamiento farmacolégico se considera una indicacion lla,
la cual es considerado como un estado clinico que requiere
de intervencién (24).

Melgar & Chipa, (2021), indican que el grupo de medica-
mentos mas usados son los beta-bloqueadores, principal-
mente el propranolol. La digoxina y los beta-bloqueadores
son los de mayor uso, seguidos por la amiodarona, flecai-
nide y propafenona. Por lo que una gran cantidad de pa-
cientes usa una combinacion de drogas, como la digoxina 'y
propranolol, o propafenona y propranolol, o también altas
dosis de un solo medicamento, generalmente propranolol.
Sin embargo, el empleo de forma crénica de estos farmacos
podria presentar eventos secundarios, sirviendo de ejemplo
la amiodarona, la cual tiene efectos sistémicos adversos en
la tiroides, pulmones, la piel y hasta los intestinos. De igual
forma en este estudio mas del 50% de los pacientes usaron
beta-bloqueadores, siendo el propranolol el de suministro
principal y solo se detecté un caso de terapia combinada; la
cual incluyo amiodarona. Los autores sugieren que este ul-
timo debe ser reservado para emplearse en casos puntuales
con una baja respuesta a otra medicacion (25).

Rydzewska et al., (2020) recopilaron cuarenta y cinco diag-
nosticos prenatales de la anomalia de Ebstein durante el
periodo de 21 afos comprendido entre 1998-2018, de los
cuales 43 fueron embarazos Unicos y en los 2 restantes se
presentaron embarazos multiples. Diagnosticandose la
AE en promedio, principalmente en la semana 28 de ges-
tacion. Respecto al manejo de los pacientes, en 21 casos
hubo monitoreo fetal junto con examenes ecocardiografi-
cos; siendo la mortalidad posnatal del 44,4%. En 5 casos se
suministré un tratamiento transplacentario con digoxina,
siendo la mortalidad esta vez del 40%. Para otros 5 casos se
suministré solamente una terapia con esteroides y la mor-
talidad posnatal resulto ser del 100%. También se aplicé un
tratamiento con esteroides y digoxina transplacentaria en
11 casos siendo la mortalidad del 63,6%. Para los ultimos 3
casos se manejé un tratamiento transplacentario con digo-
xina, esteroides e hiperoxigenaciéon materna, obteniéndose
que la mortalidad fue del 0%. Ademas, debe mencionarse
que debido a la anomalia de Ebstein, el pico regional de
ocurrencia del benzopireno fue tenido en cuenta como un
factor de riesgo ambiental (26).

La miocardiopatia Hipertréfica (MCH), es descrita como un
trastorno genético caracterizado por presentar una hiper-
trofia ventricular izquierda inexplicable debido a causas
secundarias y también un ventriculo izquierdo no dilata-
do con una fraccién de eyeccion conservada o aumenta-
da. Esta también puede ser asimétrica y la mas grave, que
afecta al tabique interventricular basal (27). En un estudio
reportado por Borges et al., (2022) describen el caso de un
paciente masculino con 54 afos, el cual presentaba MCH
obstructiva, con variante medio ventricular, asociada a una
ectasia coronaria Markis I; ademas de un puente muscular
en el segmento medio-distal de la arteria descendiente
anterior, en donde la exploracién fisica y los estudios de
imagen desempefaron un papel importante en cuanto al
diagnostico. Asi mismo el paciente presento un trazo de
retiro desde el apex hasta el tracto de salida del Ventriculo
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izquierdo (TSVI), también un gradiente sistdlico intraven-
tricular de 85 mmHg en el segmento medio junto con el
fendmeno de Brockenbrough Braunwald. Por lo que se
determiné que el egreso del paciente seria con un trata-
miento beta-bloqueador, siendo este el tratamiento far-
macoldgico de primera linea (28). Si esto no llega a ser
efectivo, se recomienda anadir disopiramida. En otro caso
que este contraindicado o no sea eficaz, se puede anadir
también verapamilo o diltiazem y de igual forma, actual-
mente se tiene el tratamiento con mavacamten (inhibidor
de la miosina cardiaca). Siendo este conocido por mejorar
la capacidad de ejercicio, la obstruccién del TSVI, la clase
funcional de la Asociacidn del corazdn de New York (NYHA)
y el estado de salud en pacientes con miocardiopatia hi-
pertréfica obstructiva en base al estudio EXPLORER-HCM.
Este se encargd de evaluar a 251 pacientes con miocardio-
patia hipertréfica obstructiva y observé que el mavacam-
ten fue superior al placebo (29). Indicandose asi, el trata-
miento invasivo para pacientes que presenten sintomas
refractarios y un gradiente obstructivo = 50 mmHg.

Genes y factores ambientales involucrados en el
desarrollo de la miocardiopatia dilatada

Las miocardiopatias son descritas como un grupo hete-
rogéneo de entidades que pueden comprometer la fun-
cién y la estructura del musculo cardiaco, ocasionando
disfuncién miocardica, falla cardiaca e incluso muerte
subita. Hablando especificamente de la miocardiopatia
dilatada, esta es la mas frecuente teniendo una incidencia
anual de 0.57 casos por cada 100.000 nifos, la cual es una
condicién que se presenta en su mayoria antes de los 2
primeros anos de vida (30). Asi mismo, puede presentarse
por factores tanto genéticos como ambientales, inclusive
se han descrito mas de 40 loci cromosémicos y genes de
enfermedades asociadas con este tipo de miocardiopa-
tia. Dentro de estos genes estan: ACTC1, BAG3, DES, DMP,
DSP, FLNC, LMNA y MYBPC3; que tienen la caracteristica
de encontrarse en el musculo cardiaco y de contribuir al
fendmeno de la contraccion (31).

Por otro lado, esta la miocardiopatia hipertrofica que
tiene una prevalencia de 1:500 en la poblacién adulta.
También se describe como una enfermedad genética de
herencia autosémica dominante y que se asocia a una
desorganizacion miofibrilar secundaria con riesgo de
muerte subita. Este tipo de miocardiopatia puede tener
su origen en una mutacién puntual en la cadena pesada
de la betamiosina o miosina lenta (MYH7), que es la prin-
cipal proteina contractil de la sarcdmera, quien ademas se
encarga de formar el filamento grueso (32). Actualmen-
te se ha conseguido identificar mas de 1400 mutaciones
puntuales relacionadas con la miocardiopatia hipertré-
fica, encontrandose principalmente los siguientes ge-
nes: MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3, TPM1, TNNC1, MYL2,
MYL3, ACTC1, PRKAG2 y LAMP2 (33).

En una edad pediatrica, las miocardiopatias se caracteri-
zan por su gran heterogeneidad genética, lo que permite
que una mutacion en un gen genere diferentes fenotipos;
por ejemplo, las variaciones en el gen MYH7 puede causar
miocardiopatia hipertréfica y dilatada, asi como también
diferentes genes pueden causar la misma miocardiopatia.



También se ha descrito que el gen ALPK3, se considera de
un importante potencial en cuanto al desarrollo y el esta-
blecimiento de miocardiopatias. Principalmente su modo
de herencia es la autosémica dominante, en todos los gru-
pos etarios; y es ahi donde radica la importancia de su es-
tudio y seguimiento tanto en la edad pediatrica como en la
adulta, sobre todo en las familias con componente autosoé-
mico dominante descrito, ya que la edad de presentacion
y la penetrancia de estas puede variar. De igual modo es
relevante mencionar que existen otras causas de miocar-
diopatias como lo pueden ser las RASopatias, que son mu-
taciones en la linea germinal; teniendo como ejemplo clasi-
co el sindrome de Noonan, asi como los errores innatos en
el metabolismo (deficiencia de CPT2 en la miocardiopatia
dilatada) y los desérdenes en el almacenamiento (Enferme-
dad de Pompeen la miocardiopatia hipertrofica) (34).

Dado que se ha observado una variabilidad fenotipica y una
penetrancia incompleta en pacientes con miocardiopatia
dilatada (MCD), afectados por una misma alteracion genéti-
ca, se ha sefalado que frecuentemente existen otros facto-
res que pueden modificar la expresién y el pronéstico de la
enfermedad ya sea de manera tanto favorable como desfa-
vorable, asi como variantes genéticas adicionales, modifica-
dores ambientales y factores epigenéticos. En el caso de la
mayoria de los genes asociados con MCD (LMNA, RBM20 y
genes sarcomericos), se ha observado que hay un predomi-
nio de pacientes varones (35). Ademads, segun Franaszczyk
et al, (2017) para algunos genes se han evidenciado impor-
tantes diferencias en la evolucion y el pronéstico en funcién
del sexo. Siendo sencillo explicar estas diferencias con los
genes que se encuentran en el cromosoma X, como DMD
(distrofias musculares de Duchenne) o EMD (distrofias mus-
culares de Becker), sin embargo, las causas de estas diferen-
cias para genes que se encuentran en otros cromosomas no
se han explicado satisfactoriamente por el momento (36).

Por otra parte, el ejercicio fisico habitualmente se recomien-
da a pacientes con insuficiencia cardiaca, no obstante, pue-
de influir en un mayor riesgo arritmico para los pacientes
con etiologias especificas. En el caso de los portadores de
mutaciones en genes desmosomicos, se ha demostrado
que el entrenamiento de resistencia aumenta la penetrancia
de la enfermedad y el riesgo de insuficiencia cardiaca avan-
zada junto con arritmias. En pacientes con miocardiopatia
hipertréfica (MCH) y mutaciones en genes sarcomericos, se
ha relacionado el ejercicio intenso con un diagndstico mas
precoz, sin embargo, no se han identificado diferencias pro-
nosticas relevante (37). De igual manera en los portadores
del gen LMNA se ha observado un mayor riesgo de eventos
en pacientes que habian realizado ejercicio de alta inten-
sidad, incluso aunque se hubiera disminuido varios afos
antes del diagnéstico. También varios trabajos han demos-
trado que la expresion de la MCD familiar puede modularse
por otros factores ambientales, como: Las miocarditis, los
déficits nutricionales y los agentes citotoxicos (38). Otro fac-
tor etioldgico considerado importante en esta enfermedad
es el alcohol y trabajos recientes han conseguido demos-
trar una alta predisposicion genética a la enfermedad en
pacientes con MCD alcohélica (39).

Otros autores que coinciden con los anteriores factores
ambientales mencionados son Marrow et al., (2020) ya que
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en su investigacion afirman que los pacientes masculi-
nos con MCD, la incidencia de muerte es de 3,6 por 100
pacientes por aio, mientras que en las mujeres es de 2,3
por 100 pacientes por aio. Ademas, esta miocardiopatia
es el resultado de una amplia gama de etiologias que in-
cluyen complejas interacciones entre el medio ambiente
y la predisposicidn genética. La DCM de tipo inflamatoria
se produce por respuestas anormales a patégenos y tam-
bién como resultado de una enfermedad autoinmune. Asi
mismo pueden influir por factores como agresiones exo-
genas como el alcohol y la quimioterapia (40).

Proceso de diagnéstico de cardiopatias congénitas
asociacion de manifestaciones-caracteristicas-
enfermedad poligénica

La cardiopatia congénita (CHD) se conoce como la lesion
congénita mds comun, encontrandose en el 1% de los
nacidos vivos. Seguidamente, de esta poblacién, la CHD
critica (CCHD) esta en el 25%, lo que indica que se requiere
una intervencién temprana para optimizar los resultados.
La CCHD se puede diagnosticar luego del nacimiento por
medio de un examen inicial, a través de la deteccion de
oximetria de pulso, cuando los recién nacidos presentan
un shock cardiogénico o en la autopsia. De forma prena-
tal, se puede diagnosticar la CCHD empleando un ultra-
sonido. Es asi como durante los 40 ultimos afos, las tasas
de deteccidn prenatal han mejorado continuamente, no
obstante, la CCHD continua sin lograr ser diagnosticada
en el Utero (41).

En base a lo anterior, la detecciéon prenatal de CCHD re-
presenta claros beneficios conceptuales como: Oportu-
nidades para un amplio asesoramiento, preparacién y
planificacion para el parto de un bebé potencialmente
inestable. Desafortunadamente, este beneficio no se ha
demostrado siempre en la literatura. Sin embargo, un
articulo reciente de Nagata et al.,, (2020) informo sobre
los resultados de los diagnésticos de la transposicién de
las grandes arterias (TGA) prenatal contra los posnatal en
Ontario, Canada, mediante el desarrollo de una investi-
gacion retrospectiva que incluyo el andlisis de las bases
de datos de 2 centros cardiacos terciarios presentes en la
provincia junto con la oficina médico forense desde el afio
2009 hasta el 2014, identificando 70 casos prenatalesy 76
posnatales de TGA, asi mismo se realizé una comparacion
entre: El manejo, morbilidad y la mortalidad de los recién
nacidos con diagnéstico prenatal. Encontrando que, de
los pacientes con un diagnéstico prenatal de TGA, el 5%
correspondié a embarazos que terminaron anticipada-
mente de las 24 semanas de gestacién. Destacandose
asi un aspecto importante sobre la deteccién oportuna
prenatal de CHD con respecto a la asesoria de las familias
junto con la toma decisiones (42).

En otro estudio similar de tipo retrospectivo, se analiza-
ron fetos diagnosticados con transposicion de las grandes
arterias y tabique ventricular intacto (TGA-IVS) en entornos
de bajos recursos; durante enero de 2011 a diciembre de
2019 en Kochi, Kerala, India. Los autores evaluaron el im-
pacto del momento del diagnéstico (prenatal o después
del nacimiento) sobre la edad de la cirugia, la mortalidad
perinatal y la recuperacién posoperatoria. En total se in-
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cluyeron 82 fetos con TGA-IVS. Un 78,0% de los embarazos
afectados resultaron en nacidos vivos, en donde la mayoria
(84,4%) ocurrieron en centros pediatricos especializados en
cardiologia. Asimismo, aumentaron los casos sometidos a
operacién de cambio arterial luego del diagnéstico prena-
tal de TGA-IVS. Ademas se reportd como evidencia que no
hubo diferencia significativa en la mortalidad posoperato-
ria (2,0 % frente a 3,6 %; P = 0,49) entre los dos grupos. Por lo
que este estudio comprueba lo viable que es crear una red
para el diagnéstico prenatal (43).

Cuando hay la sospecha prenatal de una cardiopatia con-
génita (CC), se debe intentar caracterizar y determinar si es
aislada o asociada a algun otro problema, que puede ser
otra malformacién y/o un sindrome genético. Para esto,
los pasos por seguir son realizar un ecocardiograma fetal
detallado, el cual es efectuado por un experto en diagnés-
tico prenatal de cardiopatias y cuyo objetivo es su carac-
terizacién. También estd la ecografia morfoldgica detallada,
ya que, aproximadamente, el 25-45 % de los fetos con CC
padecen anomalias extra-cardiacas asociadas, sobre todo, a
el canal auriculoventricular, la tetralogia de Fallot y anoma-
lias de la posicion cardiaca. Por otro lado, también se puede
realizar una evaluacion genética ya que las CC son patolo-
gias que se comportan como marcadores de riesgo de ano-
malias genéticas. Un ejemplo son el canal auriculoventricu-
lar y su fuerte asociacién a la trisomia 21 o las cardiopatias
cono-truncales, que aumentan el riesgo de sindrome de
DiGeorge (44).

La Tetralogia de Fallot es una cardiopatia congénita ciané-
gena y que se presenta de forma frecuente en la infancia,
cuyo tratamiento quirlirgico ha demostrado alta tasa de
éxito a corto y largo plazo. Asi mismo, las complicaciones
del tratamiento quirdrgico pueden y deben ser corregidas
oportunamente, por lo que es crucial que haya una inter-
vencion por parte de enfermeria en la evolucion del pacien-
te. En donde se lleve a cabo: Una valoracién de signos de
disfuncién ventricular derecha, ejecucion de intervencio-
nes para disminuir los efectos de dicha disfuncion, ademas
se colabore con tratamiento y la constante evaluacion del
paciente. Por lo que, en el caso presentado por Almache et
al., (2018), de un paciente de 1 afo y 5 meses, se le logro
diagnosticar para Tetralogia de Fallot, luego de una valora-
cién cardioldgica y por medio de un electrocardiograma.
Para posteriormente ser intervenido quirdrgicamente sin
que se reportase alguna complicacién durante la cirugia. Se
efectud la correccién de Fallot con un cierre del canal in-
terventricular de la infundibulotomia derecha junto con un
parche de pericardio mas otro parche trasanular del tronco
de la arteria pulmonar. De igual forma como tratamiento se
recomienda para recién nacidos sintomaticos, suministrar-
se una infusion de prostaglandina: Prostaglandinas (0,01 a
0,1 mcg/kg por min IV) para conseguir reabrir el conducto
arterioso; esto a la vez puede ser una medida paliativa en
recién nacidos con cianosis grave. Para una crisis de hiper-
cianosis se procede a calmar al paciente, suministrarle 02y,
también a veces tratarlo con farmacos (45).

La obtencién de buenos resultados quirdrgicos en los pa-
cientes con Tetralogia de Fallot, dependen mucho de la rea-
lizaciéon de un diagndstico preoperatorio preciso.Y como se
ha mencionado en otras literaturas el ecocardiograma per-
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mite definir con precisiéon la anatomia intracardiaca, no
obstante, tiene limitaciones al evaluar la anatomia extra
cardiaca, por lo que se necesitan de métodos diagnosti-
cos complementarios. Es por esto que Hernandez, (2016)
tuvo como objetivo en la realizacién de su tesis, analizar
el desempeio que tiene la angiotomografia en el diag-
nostico preoperatorio de la Tetralogia de Fallot. Se anali-
zaron 24 angiotomografias realizadas a 17 pacientes y se
compararon con los hallazgos ecocardiograficos, eviden-
ciando una buena correlacidon entre ambas técnicas. Esto
al momento de evaluar los defectos intracardiacos como:
Comunicacion interventricular, comunicacién interauricu-
lar, infundibulo pulmonar, cabalgamiento adrtico, y anillo
pulmonar. También se observé una mayor sensibilidad de
la angiotomografia correspondiente al 100% en compa-
racion el ecocardiograma con un 63.6% al detectar altera-
ciones en ramas pulmonares; no obstante, ambas tienen
una excelente especificidad (100% y 92% respectivamen-
te) (46).

Al hablar de la anomalia de Ebstein (EA) se encuentra que
esta es una cardiopatia congénita compleja y rara que
implica un desarrollo embriolégico anormal de la valvula
tricuspide. Aun sigue siendo desconocida la prevalencia
exacta de esta anomalia, debido al infradiagnéstico de las
formas menores y al amplio espectro clinico de esta pato-
logia gracias a la morfologia tricispide muy variable. Por
lo que la ecocardiografia juega un papel importante en
el diagnéstico, evaluacion y pronédstico de esta condicién.
Esto se evidencia en el estudio de Madani et al., (2020) en
donde presentaron el caso de un nifio de 6 afilos nacido
de un embarazo gemelar, que padecia EA neonatal grave
diagnosticada mediante el empleo de una ecografia a las
29 semanas de gestacion (47).

La ecocardiografia sigue siendo nombrada por varios au-
tores como util al momento de dar un diagndstico de car-
diopatias congénitas. Umar et al., (2021) presentan el caso
clinico de una mujer con 42 afos a quien por medio de un
examen general se le encontré la apariencia de “huevo en
palo’ lo que significa venas visibles de la pared abdominal
distendidas junto con ascitis masiva sin edema del pie. De
forma general, los distintos exdmenes diagnosticas em-
pleados, que incluia examen cardiovascular y ecocardio-
grafias, llevaron a concordar y/o diagnosticar una EA. Este
caso represento un dilema en el diagnostico que segun los
autores, la ecocardiografia puede ayudar a descifrar (48).

Es comun encontrar en la literatura que el tratamiento
mas viable para las cardiopatias congénitas, como la ano-
malia de Ebstein, sea realizar una reparacién quirurgica.
Mainwaring et al., (2019) analizaron la técnica quirudrgica
de bicuspidizacidn de 47 pacientes con anomalia de Ebs-
tein que no habian sido reparados previamente y que se
sometieron a una reparacién quirdrgica de la vélvula tri-
cuspide. Al final se tuvo como resultado que el 91% de
los pacientes tuvieron una reparacién exitosa, lo que se
demuestra con la disminucion en la cantidad de regurgi-
tacién tricuspidea a minima/leve. Haciendo asi que los re-
sultados de estos autores sugieran que esta técnica puede
ser una alternativa viable al procedimiento de "cono” (49).

Sin embargo, autores como Burri et al., (2020), han logra-
do evidenciar que la reparacidon con “cono” proporciona



Tabla 1. Tipos de cardiopatias congénitas asociacion de manifestaciones-caracteristicas-método diagndstico. Fuente: Elaboracion propia.

Tipo de
Cardiopatia

Transposicion de
grandes vasos,
comunicacién
interventricular
y estenosis
pulmonar.

Transposicion de
grandes arterias
(TGA)

Transposicion de
grandes arterias
(TGA)

Tetralogia de
Fallot (TOF)

Tetralogia de
Fallot (TOF)

Tetralogia de
Fallot (TOF)

Anomalia de
Ebstein

Anomalia de
Ebstein

Anomalia de
Ebstein

Manifestaciones/Caracteristicas

Sintomas: Sindrome febril y vomitos.

Caracteristicas observadas: Infeccion, con foco hipermetabdlico entre la
aorta ascendente y el tronco de la arteria pulmonar, en la unién del tubo
de Contegra

Sintomas: Neumonia, Pulsos periféricos llenos y simétricos, edema
presente. Extremidades cianéticas, sin hipocratismo digital.

Caracteristicas observadas:

- Ecocardiograma: Vasos en paralelo, Ventriculo derecho grande >
Ventriculo izquierdo.

- Cateterismo cardiaco: TGA + comunicacién interventricular
perimembranosa grande + comunicacion interauricular ‘LOS’ moderada
+ estenosis pulmonar infundibulo valvular leve.

Sintomas: Asintomatico hasta los 29 afos, hubo que implantarle un
marcapasos por incompetencia crono tropica. a los 35 afos ingresa en la
unidad de cuidados criticos por edema pulmonar.

Ecocardiografica: Disfuncion sistélica ventricular sistémica grave con
insuficiencia grave de la valvula auriculoventricular sistémica.

Cateterismo cardiaco: Hipertension pulmonar grave con componentes
precapilar y poscapilar.

Prueba vasodilatadora con éxido nitrico: Resulté en una respuesta
maxima, pero sin cambios significativos.

Delecién de novo de 8,9 Mb en el cromosoma 3g22.1-g23.

Displasia de los parpados, otras anomalias segun diferentes puntos

de corte: Microcefalia, anomalias esqueléticas, defectos cardiacos
congénitos, anomalias craneales, discapacidad intelectual y retraso en el
desarrollo.

Estenosis adrtica, displasia valvular y retraso en el desarrollo

Situs solitus en levocardia, tetralogia de Fallot, estenosis infundibular y
valvular pulmonar severa (anillo pulmonar hipoplasico de 5,5 mm), ramas
pulmonares confluentes de dimensiones en el limite inferior normal

con indice de McGoon de 1,51, indice de Nakata de 116, comunicacion
interventricular subadrtica de 7 mm, arco aértico a la derecha.

Hipertrofia auricular derecha hipertrofia ventricular derecha en la mitad
de los pacientes. Se observé desviacién axial derecha en 11 pacientes
(42%). Preexcitacion, trastornos ritmicos, aleteo y fibrilacién auriculares. se
observo bloqueo auriculoventricular de segundo grado, tipo Mobitz I.

Ecocardiograma fetal: Ventriculo izquierdo moderadamente hipoplasico,
una vélvula mitral severamente hipopldsica, una vélvula adrtica
severamente hipoplésica y una vélvula tricuspide displasica.

Ecocardiograma tridimensional: Demostré una vélvula tricdspide de
Ebstein con desplazamiento apical de la valva septal, uniones cordales
de la vélvula al tracto de salida del ventriculo derecho e insuficiencia
tricuspidea moderada.

Radiografia de térax: Cardiomegalia estadio lll.

Electrocardiograma: Flutter auricular, conduccién.

Ecocardiograma: Fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo (FEVI).
Dilatacién de auricula derecha (AD) por implantacién apical de valvula
tricispide 12mm con relacién al implante de vélvula mitral, presenté
reflujo severo.

Cateterismo Cardiaco: Insuficiencia tricuspidea severa. Presion sistélica
de arteria pulmonar

Método
Diagnéstico

Tomografia

por emision de
positrones con
Fluorodesoxiglucosa
(F-FDG PET/TC) (55)

Ecocardiograma

Cateterismo cardiaco
(56)

Ecocardiograma
Cateterismo cardiaco

Prueba
vasodilatadora con
6xido nitrico (57)

Andlisis de
micromatrices
cromosémicas (CMA)
(58)

Secuenciacion del
genoma, El ADN
se secuencio en el
sistema lllumina
HiSeq X (59)

Angiotomografia
(60)

Electrocardiografia
(61)

Ecocardiograma fetal
y tridimensional (62)

Radiografia de térax
Electrocardiograma
Ecocardiograma

Cateterismo cardiaco
(63)

Cita

Garcia et
al., 2016

Nogueira
etal., 2016

Salinas et
al., 2022

Zhu et al.,
2015

Reuter et
al., 2020

Rodriguez
etal.,, 2019

Saoussen
et al., 2021

Cassidy et
al, 2018

Pacheco
etal, 2020
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una tasa de reparacion exitosa alta y menos incidencia re-
currente de insuficiencia tricispide moderada o mayor en
el seguimiento a medio plazo. Ya que antes de realizarse la
relacién de cono, la recurrencia de la insuficiencia tricispi-
de era muy considerable (50).

En un estudio aun mas actual realizado por Talukder et al.,
(2022) afirman que la reparacién del cono debe ofrecerse
a paciente sintomaticos de la anomalia de Ebstein, esto es
porque la reduccidon de morbilidad, alivio de los sintomas y
los beneficios de supervivencia, demostraron ser excelen-
tes. AUn mas, la reconstruccién con cono evidencio resulta-
dos magnificos, haciendo asi que esta técnica se convierta
en la técnica quirdrgica ideal para pacientes que padezcan
la anomalia de Ebstein. De igual forma, los autores comen-
tan que esperan que nuevos programas de reparacion de
valvulas logren brindar mas longevidad, asi como restau-
rar la calidad de vida de los pacientes con esta anomalia.
Ademads, hay que comentar que, para un caso de reparacion
fallida, el reemplazo de la vélvula representaria una opcién
alentadora (51).

Por otro lado, las miocardiopatias son un grupo heterogé-
neo de enfermedades cardiacas cuyo diagndstico y trata-
miento no suelen ser sencillos. El diagnéstico de la miocar-
diopatia incluye la identificacién de las "banderas rojas’,
lo que quiere decir, las caracteristicas patognomoénicas de
cada etiologia que consigan impulsar la eleccién de las
pruebas diagnésticas y la terapia adecuada (52).

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) tradicionalmente era
descrita como una enfermedad mendeliana autosémica do-

minante, sin embargo, hoy dia se ha dado a conocer cada
vez mas que tiene una etiologia genética compleja. Los
genes que se asocian con la miocardiopatia mendeliana
estan enriquecidos en las listas de genes causales propios
en los loci. De forma curiosa, muchos loci estan asociados
tanto con la MCH como con la miocardiopatia dilatada,
pero tienen direcciones opuestas de efecto en los rasgos
del ventriculo izquierdo. Destacando una base genética
que subyace a los efectos fisiopatoldgicos contrastantes
observados en cada condicién. Esta superposicién se am-
plia a variantes mendelianas raras con distintas clases de
variantes en varios genes asociados con MCH y miocar-
diopatia dilatada. EIl comprender la asociacion de varian-
tes raras junto con las complejas, es fundamental para
interpretar variantes en pacientes con miocardiopatias, o
con variantes genéticas menores ligadas a miocardiopatia
hipertréfica, que posiblemente sea mas prevalentes en
poblaciones poco estudiadas. Asi mismo, los genes y las
vias compartidas que se logran identificar en este tipo de
estudios de variantes raras y comunes consiguen brindar
nuevos conocimientos sobre la fisiopatologia de la mio-
cardiopatiay a su vez proponen novedosos enfoques para
la intervencion terapéutica (53).

Garcia et al,, (2021) afirman que la informacidon que se
obtiene por pruebas de imagen y de laboratorio, logran
complementar el diagnostico etiolégico de las miocardio-
patias. Igualmente, se pueden indicar por pruebas gené-
ticas con la finalidad de refinar el diagnostico junto con
el pronéstico, pero deben interpretarse por la alteracion
personal en su uso (54).

Figura 2. Andlisis biblioméirico de coocurrencia de palabras en el software VosViewer. Andlisis general. Elaboracion propia.
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Figura 3. Andlisis bibliométrico de coocurrencia de palabras en el sofiware VosViewer. Andlisis de Cardiopatia dilatada. Elaboracion propia.

En la tabla 1. se compila informacién acerca de algunos ti-
pos de cardiopatias, sus respectivas manifestaciones/carac-
teristicas y método diagnéstico.

Andlisis bibliométrico segtin el software VosViewer

Se llevo a cabo un analisis bibliométrico de coocurrencia
de palabras, mediante el software VosViewer de un total de
933 documentos cientificos como parametro de entrada,
para la obtenciéon de un mapeo de redes de coocurrencia.

En la figura 2 se visualiza el andlisis general de coocurrencia
de palabras del total de 933 documentos cientificos, en la

figura 3 se logra observar el método diagndstico de pre-
ferencia para la detecciéon de cardiopatias dilatadas y en la
figura 4 se visualiza los factores de riesgo asociados a las
cardiopatias congénitas.

DISCUSIONES

Actualmente, las lineas de investigacion se encuentran
centradas en el andlisis del comportamiento de farmacos
para el periodo preoperatorio y operatorio de cardiopa-
tias congénitas como la tetralogia de Fallot, el enfoque
se centra en el uso de vasodilatadores inhibidores de la

Figura 4. Andlisis bibliométrico de coocurrencia de palabras en el software VosViewer. Andlisis de factores ambientales-factores de riesgo. Elaboracion

propia.
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fosfodiesterasa Ill como terapia farmacolégica como: El le-
vosimedan, milrinona y la adrenalina.

Los estudios del uso de farmacos en el periodo preoperato-
rio se han centrado en tratamientos generalizados, sin tener
en cuenta el alcance que se obtendria con el andlisis perso-
nalizado de cada paciente el cual incluya la evaluacién de:
El grado de complejidad, genes implicados, especificidad
genética del formaco, entre otras variables.

Los estudios personalizados deben incluir el andlisis de fac-
tores de riesgo, asi como lo indica Egbe et al,, 2019, tanto
para el tratamiento con terapias de anticoagulacion, asi
como en el uso de vasodilatadores. Segun los autores, la
estratificacion del riesgo permitira reducir el porcentaje de
mortalidad y complicaciones hemorréagicas que presentan
los adultos con TOF.

Torres & Duarte, 2019, afirman que el tratamiento de la te-
tralogia de Fallot es basicamente de tipo quirudrgico, sin em-
bargo, en su estudio incluye el tratamiento farmacolégico
mediante el uso de vasodilatadores como la milrinona en
el periodo preoperatorio demostrando que el uso de trata-
mientos mixtos (farmaco/intervencién quirurgica) le permi-
te obtener mejores resultados.

Asi mismo, Lopez & Heras, 2019 estan de acuerdo con la afir-
macién indicada anteriormente, los cuales concluyen que
la cirugia de correccién total de la Tetralogia de Fallot es el
tratamiento mas viable para realizar y mas efectivo, para lo
cual es necesario la aplicacién de tratamientos farmacol6gi-
cos preoperatorios y postoperatorios.

Otros estudios refieren al andlisis de tratamientos aplicados
al sindrome de insuficiencia cardiaca congestiva, como el
reportado por Ortiz et al., 2017, donde los autores afirman
que el uso de farmacos diuréticos y hormonales es la alter-
nativa mas viable en la mejoria de este tipo de enfermeda-
des congénitas.

Las terapias no invasivas serian por lo tanto una alternativa
viable especialmente cuando se trata del grupo neonatal
o infantes. Seguin Sosa, 2016, el empleo de farmacos como
la dexametasona para el tratamiento del bloqueo auricu-
loventricular congénito reemplazaria el uso de terapias
invasivas fetales, debido a su mecanismo de accién el cual
es similar a las hormonas esteroideas. Sin embargo, la eva-
luacion del uso de farmacos sigue siendo generalizada, por
lo cual algunos estudios evidencian resultados contradicto-
rios, es alli donde la farmacogenética, farmacogendmica y
la farmacocinética, jugarian un papel muy importante en el
desarrollo de tratamientos, aunque se requieran de forma
personalizada.

Asi mismo cabe destacar que el tratamiento farmacoldgico
en el bloqueo auriculoventricular congénito es una alterna-
tiva viable, donde las lineas de investigacién han reportado
resultados considerables con el uso de inmunoglobulina
intravenosa, la hidroxicloroquina, inmunosupresores, beta-
miméticos e inotropicos.

Para el tratamiento de la transposicion de grandes vasos y
correccion fisiolédgica de Senning, aun no se reporta el uso
de tratamiento farmacolégicos, los estudios indican que el
uso del desfibrilador bicameral se ha convertido en una mo-
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dalidad terapéutica cada vez mas empleada, el cual logra
una mejora en la calidad de vida y en la prolongacién de
la supervivencia, siendo a su vez un método que permite
retrasar el empleo de terapias como el trasplante.

Respecto a las cardiopatias congénitas acompanadas de
arritmias auriculares en nifos los autores demuestran que
el uso de antiarritmicos de clase Ic como: La flecainida
(grupo ) y la propafenona (grupo ll), pueden ser utiliza-
dos como tratamiento farmacolégico en este tipo de pa-
cientes, debido a que los resultados demostraron que el
tratamiento no se encontraba asociado a las alteraciones
electrocardiograficas de tipo significativas después de pe-
riodos prolongados de tiempo, asi mismo no comprome-
te la funcioén sistodiastdlica.

En los casos de la anomalia de Ebstein tipo C, autores
como Bautista, 2021, no recomiendan el uso de farmacos
para el tratamiento, indicando que los pacientes mejoran
su condicién mediante la aplicacion de la cardioversién
eléctrica, el cual debe ir acompaiada de un estudio elec-
trofisiolégico con mapeo tridimensional y ablacion de la
taquicardia supraventricular, para el seguimiento de re-
currencia arritmica. Los autores concluyen que el uso de
farmacos no puede ser posible en este tipo de anomalias
debido a la cianosis progresiva e incremento de la disnea
y refractarias frente al tratamiento farmacoldgico.

Sin embargo, Melgar & Chipa, 2021, indican que existe
un grupo de farmacos que pueden ser utilizados en este
tipo de anomalias, donde el grupo mas usado son los be-
ta-bloqueadores como el propranolol y la digoxina, segui-
dos de la amiodarona, flecainide y propafenona. Asi mis-
mo es recomendable evitar el empleo frecuente, debido a
que podrian presentarse eventos adversos como efectos
sistémicos en la tiroides, intestinos, pulmones y la piel.

Lo expuesto anteriormente, es confirmado por el estudio
realizado por Rydzewska et al., 2020, el cual indica que un
tratamiento transplacentario con digoxina, esteroides e
hiperoxigenacién materna, logra un indice de mortalidad
del 0% en los fetos.

En los casos de pacientes con miocardiopatia Hipertrofica
(MCH), los estudios han demostrado que el uso de trata-
mientos farmacoldgicos de primera linea son los beta blo-
queadores, asi mismo recomiendan que en casos donde
no llegara a ser efectivo el farmaco, debe sugerirse el uso
de disopiramida, verapamilo o diltiazem y mavacamten
(inhibidor de la miosina cardiaca).

En el caso de los genes implicados en el desarrollo de la
miocardiopatia dilatada se han encontrado 40 loci cromo-
sémicos y los genes: ACTC1, BAG3, DES, DMP, DSP, FLNC,
LMNA y MYBPC3; los cuales estédn asociados a funciones
como la contraccion. Para la miocardiopatia hipertroéfica
se han evidenciado 1400 mutaciones puntuales de los ge-
nes: MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3, TPM1, TNNC1, MYL2,
MYL3, ACTC1, PRKAG2 y LAMP2.

Aunque algunos estudios se centren en el analisis y deter-
minacion de los genes implicados, es importante destacar
que existen otros factores que influyen en el desarrollo
de las cardiopatias como: Variantes genéticas adicionales,



modificadores ambientales y factores epigenéticos. Como
lo expone Pérez et al., 2018, en su estudio sobre pacientes
diagnosticados en etapas tempranas con miocardiopatia
hipertroéfica, a lo cual concluyeron que se debia al desarrollo
de entrenamientos intensos y la existencia de mutaciones
en genes sarcomericos.

Asi mismo, Belkaya et al., 2017, demuestra que la expresion
de la MCD familiar puede controlarse a través de factores
ambientales como: Las miocarditis, los déficits nutriciona-
les, los agentes citotdxicos y el consumo de alcohol. Otro
factor influyente que se ha evidenciado en los estudios se
encuentra en funcién del sexo, asi como lo afirma Marrow
et al,, 2020, indicando que la incidencia de muerte es de 3,6
por 100 pacientes masculinos con MCD por afo, mientras
que en las mujeres es de 2,3 por 100 pacientes por afho.

Asi mismo, el analisis bibliométrico de coocurrencia de pa-
labras permitié visualizar los factores de riesgos asociados
al desarrollo de cardiopatias congénitas tales como: Neu-
monia, Sars-Cov2, betacoronavirus, hipertensién, sindro-
mes metabdlicos, diabetes tipo 2, colesterol, enfermedad
renal crénica, alto consumo de alcohol y obesidad (figura 4).

Teniendo en cuenta la complejidad de las enfermedades
poligénicas como las cardiopatias genéticas, se realizd
una compilacion de la informacion respecto al proceso de
diagndstico y la asociacion de manifestaciones-caracteris-
ticas-enfermedad, encontrando lineas de investigacion en-
focadas en la importancia del diagndstico precoz como es
el caso de CHD critica (CCHD), la cual puede ser detectada
después del nacimiento mediante el analisis de oximetria
de pulso o en periodo prenatal mediante un ultrasonido,
permitiendo asi beneficios como: Oportunidades para un
amplio asesoramiento, preparacidn y planificacién para el
parto e un bebé potencialmente inestable. Nagata et al.,
2020, mediante su estudio en pacientes diagnosticados
prenatalmente con TGA, respalda lo anteriormente mencio-
nado, debido a que logra reducir el indice de mortalidad
1:70 de paciente con TGA frente al 9:70 sin el diagndstico
prenatal.

El diagndstico prenatal de cardiopatias congénitas es por
lo tanto una herramienta que permite la caracterizacion,
determinacion de enfermedad asociada o aislada a otros
factores, el control temprano, preparacion e incluso toma
de decisiones, donde lo ideal seria el desarrollo de un eco-
cardiograma fetal detallado, la ecografia morfoldgica deta-
llada y anélisis genético.

Hernandez, 2016, indica que la obtencién de buenos re-
sultados en los tratamientos quirdrgicos en pacientes con
Tetralogia de Fallot se debe al desarrollo de un diagnéstico
preoperatorio preciso, mediante el uso de métodos diag-
nosticos como: El ecocardiograma y la angiotomografia,
siendo esta ultima la que reporta sensibilidad del 100% en
comparacion el ecocardiograma con un 63.6% al detectar
alteraciones en ramas pulmonares y especificidad del 100%
y 92%, respectivamente.

En cardiopatias congénitas complejas como la anomalia de
Ebstein (EA), se utiliza la ecocardiografia, la cual juega un
papel importante en el diagnéstico, evaluacién y evalua-
cién prondstico de esta condicion, debido al infradiagnds-

NPunto

tico de las formas menores y al amplio espectro clinico
de esta patologia gracias a la morfologia tricispide muy
variable.

El método diagnéstico utilizado para la deteccién de car-
diopatias congénitas de preferencia segun lo observado
en la literatura es el ecocardiografia, sin embargo, en la
tabla 1. se compila informaciéon acerca de otros estudios
que demuestran la efectividad de métodos diagnésticos
como la Tomografia por emisidn de positrones con Fluo-
rodesoxiglucosa (F-FDG PET/TC), para la deteccion de
transposicion de grandes vasos, comunicacién interven-
tricular y estenosis pulmonar, la cual le permitié a Garcia
et al., 2016, observar en su estudio manifestaciones tal
como: Infeccién con foco hipermetabdlico entre la aorta
ascendente y el tronco de la arteria pulmonar, en la unién
del tubo de Contegra.

En los ultimos afos se han empleado diversos métodos
diagnésticos para varios tipos de cardiopatias; siendo
muy interesante la alternancia que existe entre métodos
por medio de imagenes y los métodos de tipo genético
estudio como el de Nogueira et al., 2016 en donde expo-
nen el caso de una paciente pediatrica del sexo femenino
con diagndstico tardio de transposicién de grandes arte-
rias, asociada a comunicacién interauricular y comunica-
cion interventricular, con 1 afo. Los autores destacan que
este tipo de cardiopatia es grave cuando no se trata de
forma inmediata y que ademas viene asociado a comuni-
caciones interventriculares e interauriculares. En el caso
de este paciente el cuadro clinico presento una forma mas
blanda junto con una cianosis no tan evidente; lo que po-
dria traducirse en un diagndstico tardio. No obstante, se
le realizo un ecocardiograma evidenciando un diagnosti-
co de comunicacién interauricular e interventricular, pero
al no justificar la cianosis se repitid, con la sospecha de
transposicion de grandes arterias. Y ya mediante la reali-
zacién del electrocardiograma, un cateterismo cardiaco y
un nuevo ecocardiograma, el diagnéstico fue de transpo-
sicion de grandes arterias, CIV amplia, comunicacién inte-
rauricular (CIA) pequena, estenosis pulmonar infundibulo
valvular leve, hipertensién pulmonar moderada y arterias
coronarias sin anomalias. Haciendo que se eligiera como
tratamiento la correcciéon quirurgica total. Evidenciando
lo que varios autores aun mencionado y es que el diag-
nostico definitivo puede hacerse simplemente por medio
de la ecocardiografia. Y en el caso del cateterismo, este
indicado para una mejor evaluacién de la anatomia car-
diaca, principalmente en lo que se refiere a la insercién de
las arterias coronarias.

Sin embargo, en un estudio contemporaneo al de No-
gueira, se menciona un diagndstico que se basa en seguir
los criterios modificados de Duke, basados en el hemocul-
tivo y la ecocardiografia. Esto junto con la Tomografia por
emisién de positrones con Fluorodesoxiglucosa (F-FDG
PET/TC), ya que tiene la capacidad de mostrar actividad
glucidica aumentada en procesos tumorales, infecciosos
e inflamatorios. Esto es relevante ya que permite detectar
la enfermedad que causa el sindrome febril de origen des-
conocido antes de que se hagan evidentes los cambios a
nivel estructural. De igual forma, se menciona como otra
ventaja mas, la posibilidad de detectar una enfermedad
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infecciosa extracardiaca, gracias a que es una técnica de ex-
ploracién de abarca el cuerpo completo (Garcia et al., 2016).

Por otro lado, el diagnéstico por imagen podria decirse que
es el mas empleado en este tipo de cardiopatias. Aunque
como se puede observar en la tabla # al efectuar este tipo
de diagnosticos se realiza también junto con otro analisis
0 prueba adicional, que probablemente sirve a la hora de
dar un diagnéstico mas certero y claro al paciente. Salinas
et al, 2022 presentan el caso de un varén diagnosticado
a los 7 meses de edad con una transposicién de grandes
arterias corregida congénitamente y un bloqueo auriculo-
ventricular congénito que estuvo asintomatico hasta los 29
afnos, cuando se le tuvo que implantar un marcapasos por
incompetencia cronotrépica. Luego el paciente perdié se-
guimiento hasta que ingresé a los 35 anos en la unidad de
cuidados criticos por un edema pulmonar. En ese momento
le hallaron una disfuncidn sistdlica biventricular, insuficien-
cia valvular auriculoventricular sistémica grave e hiperten-
sion pulmonar. Debido a una parada cardiaca, se le indico
un desfibrilador automatico implantable con terapia de re-
sincronizacion, ademas de optimizar el tratamiento médico.
En este caso se realizaron 3 métodos diagndsticos el ya co-
nocido Ecocardiograma, que evidencia disfuncion sistélica
ventricular sistémica grave con insuficiencia grave de la val-
vula auriculoventricular sistémica. Dicha valvula evidencio
anomalia Ebstein-like (8,3 mm/m2), asi como también cuer-
das con implantacién anédmala, engrosamiento y restriccion
de los velos, provocando un amplio defecto de coaptacion,
sobre todo entre las valvas septal y posterior, provocando
una insuficiencia torrencial (V/V). el otro método usado fue
un Cateterismo cardiaco, que mostro hipertension pulmo-
nar grave con componente poscapilar y precapilar. Y el ter-
cer método fue interesante, llamado prueba vasodilatadora
con oxido nitrico, la cual resulto en una maxima respuesta,
pero sin cambios significativos.

En la Tetralogia de Fallot (TOF), destacamos el método diag-
nostico de tipo genético, ya que se evidencia su constante
uso en varias de las literaturas disponibles. Zhu et al., 2015
en su estudio quiso determinar la causa genética de un
nifno que presento blefarofimosis, ptosis, sindrome de epi-
canto inversoy tetralogia de Fallot. Ademas, los autores qui-
sieron correlacionar el fenotipo con el genotipo. Partieron
realizando previamente una banda G rutinaria a la paciente
y a sus padres. No obstante, el método protagonista fue el
andlisis de micromatrices cromosdémicas (CMA); este sugirié
cariotipos normales para la nifia (paciente) y sus padres. De
igual forma, el CMA detecto una delecién en novo de 8,9
Mb en el cromosoma 3g22.1-q23. Esta seccion de delecién
abarcé 74 genes, incluyendo 41 genes relacionados con
enfermedades, asi como también la regién mas frecuente-
mente involucrada en la delecién intersticial 3q. Pacientes
con delecién en esta regidn, generalmente tienen una ca-
racteristica comun de displasia de los parpados, asi como
un espectro de otras anomalias segun los distintos puntos
de corte, incluyendo microcefalia, anomalias esqueléticas,
defectos cardiacos congénitos, anomalias craneales, disca-
pacidad intelectual y retraso en el desarrollo. Evidencian-
dose de esta forma que el fenotipo del paciente estaba
de acuerdo con dicho espectro. Por parte de los padres y
el hermano de la paciente, no evidenciaron esta variacion
al realizar la CMA. Al final este articulo demostré la utilidad
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de emplear CMA ya que consigue proporcionar informa-
cién mucho mas detallada y también permite una inves-
tigacion mas profunda en cuanto a la correlacién entre
el genotipo-fenotipo en cardiopatias como la TOF. Para
este caso de mostro que la delecién intersticial de novo
de 3922.1-q23 seria probablemente la base de la principal
manifestacioén clinica la paciente.

Otro método interesante que se menciona en la literatu-
ra es la angiotomografia, que es un método de imagenes
que permite estudiar las arterias del cuerpo y diagnosticar
si se encuentran sin alteraciones, estrechadas o bloquea-
das, de forma no invasiva, rdpida, segura, sin hospitaliza-
ciény sin anestesia. Rodriguez et al.,, 2019 en su investiga-
cién expuso la utilidad de este método diagnostico junto
con el manejo, en un paciente con tetralogia de Fallot.
Dicho paciente era un varén con 2 meses de edad, que
presentaba un deterioro clinico progresivo y que también
fue programado para cirugia paliativa cardiaca por TOF. En
este caso, el pre-quirdrgico incluyé una angiotomografia
de corazén y de grandes vasos; permitiendo evidenciar
hallazgos como: Tetralogia de Fallot, situs solitus en levo-
cardia, estenosis infundibular y valvular pulmonar severa,
ramas pulmonares confluentes de dimensiones en el limi-
te inferior normal con indice de McGoon de 1,51, indice
de Nakata de 116, comunicacidn interventricular subaér-
tica de 7 mm, arco aortico a la derecha, ductos arterioso
persistente, que iba desde la arteria subclavia izquierda
hacia la rama pulmonar izquierda con estenosis severa
en su segmento medio sin descartarse obstruccién, ana-
tomia coronaria normal. Al final se hizo énfasis en la utili-
dad de este tipo de método, gracias a la gran cantidad de
detalles que este logra proporcionar, asi como también la
rapidez en cuanto a la adquisiciéon de imagenes, y en es-
pecial la baja dosis de radiacién, lo cual contribuy6 a una
mejor planificacion del tratamiento quirargico.

No obstante, en un estudio reciente se implementé la se-
cuenciacion del genoma en la cardiopatia pediatrica; in-
vestigandose la utilidad diagnostica de emplear pruebas
genéticas no dirigidas en pacientes con cardiopatias pe-
diatricas; en 111 familias con lesiones cardiacas buscando
variaciones raras que se asocian a la enfermedad. Conse-
cuentemente se identificé en 14 familias (12,6 %) varian-
tes causales, en donde siete fueron de novo (ANKRD11,
KMT2D, NR2F2, POGZ, PTPN11, PURA, SALL1) y seis se
heredaron de padres sin fenotipos cardiacos o subclinicos
(FLT4, DNAH9, MYH11, NEXMIF, NIPBL, PTPN11). También
los autores consiguieron informar nuevas asociaciones
gen-enfermedad plausibles para la tetralogia de Fallot/
estenosis pulmonar que correspondia a CDC42BPA, FGD5.
Para el corazén izquierdo o derecho hipoplasico se identi-
fico a: SMARCC1, TLN2, TRPM4, VASP. Finalmente, este es-
tudio consiguié demostrar el valor diagnéstico de realizar
la secuenciacién del genoma en la cardiopatia pediatrica,
ya que logra anticipar su funcion como prueba diagndsti-
ca de primer nivel (Reuter et al., 2020).

Al indagar sobre métodos diagnédsticos en cuanto a la
Anomalia de Ebstein, que es una cardiopatia congéni-
ta rara y heterogénea que afecta a la valvula tricispide
y al ventriculo derecho, la gran mayoria de la literatura
disponible evidencia el empleo de métodos imagines



como el electrocardiograma, ecocardiografia etc. Cassidy
et al.,, 2018 presentaron imagenes tridimensionales de un
caso de anomalia de Ebstein de la valvula tricuspide poco
comun, en un paciente con sindrome del corazén izquier-
do hipoplasico, que con anterioridad solo se habia infor-
mado por medio de una ecocardiografia bidimensional.
En este caso una paciente de 37 aflos a las 19 semanas y
3 dias de gestacién se presentd para un ecocardiograma
fetal debido a sospecha de anomalias cardiacas fetales.
Al realizarse el ecocardiograma fetal, logro evidenciar un
ventriculo izquierdo y una valvula mitral moderadamente
hipoplasico, una valvula aortica severamente hipoplasica,
asi como también una valvula tricuspide displasica y fibro-
sis endocardica ventricular izquierda significativa. El bebé
nacié via cesarea a las 40 semanas de gestacién y un eco-
cardiograma transtoracico completo confirmé lo descrito
anteriormente, junto con insuficiencia valvular tricuspide
moderada con preocupacion por la anomalia de Ebstein.
Seguidamente se efectud un ecocardiograma tridimensio-
nal usando el transductor transtoracico X7 con adquisicién
de cuatro latidos de volumen completo; demostrando la
valvula tricuspide de Ebstein desde arriba. Siendo esta ima-
gen tridimensional un componente adicional para el diag-
nostico de la morfologia de la valvula tricdspide en este
paciente tan particular. Siendo de esta forma, las imégenes
de las ecocardiogréficas tridimensionales complementaria
a las imagenes bidimensionales; ya que proporcionan una
mejor delimitacién de la funcién de la valvula tricuspide
con la unién cordal del musculo papilar al tracto de salida
del ventriculo derecho.

Asi mismo, Pacheco et al.,2020 reportaron el caso de un
hombre de 46 de aios, que afirma presentar desde edad es-
colar disnea de grandes esfuerzos sin otra sintomatologia.
En este caso al paciente se le efectuaron distintos métodos;
inicialmente una Radiografia de térax, que logré identificar
una cardiomegalia estadio Ill. Seguidamente se efectud un
Electrocardiograma identificdndose un flutter auricular y
conduccion 3:1. Por su parte el Ecocardiograma mostro una
fraccion de eyeccidn del ventriculo izquierdo (FEVI) en un
62%. Asi como también una dilatacion de auricula derecha
(AD) por implantacién apical de valvula tricispide (12mm)
con relacién al implante de vélvula mitral, presenté reflujo
severo. Y por ultimo un Cateterismo Cardiaco que consiguid
evidenciar una insuficiencia tricuspidea severa junto con
una presion sistolica de arteria pulmonar (20 mmHg).

En otro articulo aun mas reciente se buscé describir las ca-
racteristicas electrocardiograficas que se pueden observar
en la enfermedad de Ebstein, ya que existen pocos estudios
que han analizado esto. Realizdndose frecuentemente el
diagnéstico de esta cardiopatia entre los 5 y los 10 afos.
Alli se logra observar hipertrofia auricular derecha en 11 pa-
cientes (42%), también una desviacién axial derecha en 11
pacientes (42%). Se evidencio un bloqueo de banda dere-
cha en 22 pacientes (84%), siendo este completo en 7 casos
(27%); ademas de una preexcitacién en 6 pacientes (23%).
Consecuentemente se observaron trastornos ritmicos en 9
pacientes (34%), una taquicardia de la unién en 3 pacientes
(11%), un aleteo auricular en 4 pacientes (15%) y fibrilacion
auricular en 2 pacientes (7%). Y en el caso de un paciente
se observo bloqueo auriculoventricular de segundo grado,
tipo Mobitz I. Evidencidndose la utilidad de este método
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diagnostico y su posible empleo a la hora de diagnosticar
Anomalia de Ebstein.

Por analisis bibliométrico se logré observar que el méto-
do de preferencia para el diagndstico de miocardiopatias
dilatas es el electrocardiograma (figura 3).

CONCLUSIONES

Los estudios demuestran el uso de tratamiento farmaco-
I6gico en pacientes con cardiopatias congénitas como: La
tetralogia de Fallot (uso de vasodilatadores como la milrri-
nona), el sindrome de la insuficiencia cardiaca congestiva
(uso de diuréticos y hormonas) y el Bloqueo auriculoven-
tricular congénito (uso de dexametasona), son una alter-
nativa viable y de apoyo en procesos preoperatorios o en
el retraso del uso de tratamientos invasivos. Sin embargo,
los estudios reflejan el establecimiento de tratamientos
generalizados, sin tener en cuenta el alcance que se ob-
tendria con el analisis personalizado de cada paciente el
cual incluya la evaluacién de: El grado de complejidad,
genes implicados, especificidad genética del farmaco, en-
tre otras variables.

Respecto a los genes implicados en el desarrollo de car-
diopatias congénitas, especialmente las miocardiopatias,
los estudios demuestra que la heterogeneidad genética
de este tipo de mutaciones, como es el caso de las varia-
ciones en el gen MYH7, el cual puede generar tanto una
miocardiopatia hipertrofica y dilatada. Es importante
mencionar que el gen de mayor relevancia en los estu-
dios de miocardiopatias en todos los grupos etarios es el
ALPK3, debido a su herencia autosdmica dominante.

El andlisis de los procesos de diagnéstico de cardiopatias
ha demostrado la importancia del diagnéstico precoz, lo
cual permite beneficios conceptuales como: Oportunida-
des para un amplio asesoramiento, preparacién y plani-
ficacidn para el parto de un bebé potencialmente ines-
table. Asu vez permite la caracterizacién y determinacion
de enfermedad asociada o aislada a otros factores, donde
lo ideal seria el desarrollo de métodos diagnésticos como:
Ecocardiograma fetal detallado, la ecografia morfoldgica
detallada y el anélisis genético. Sin embargo, La gran ma-
yoria de estudios reportan el uso de la ecocardiograma
mas cateterismo cardiaco como método diagnéstico de
preferencia para la transposicion de arterias grandes y la
anomalia de Ebstein, a diferencia del diagnostico de te-
tralogia de Fallot la cual reporta estudios de deteccién
mediante métodos como: Array de hibridacién genémica
comparativa o array de CGH y secuenciacién genémica.

El andlisis bibliométrico mediante el software VosViewer
evidencia el uso del electrocardiograma como método
diagnostico en enfermedades como la cardiopatia dilata-
da. Asi mismo permitié evidenciar los factores de riesgo
asociados a las cardiopatias congénitas tales como: Neu-
monia, Sars-Cov2, betacoronavirus, hipertensién, sindro-
mes metabdlicos, diabetes tipo 2, colesterol, enfermedad
renal crénica, alto consumo de alcohol y obesidad.

Aunque el analisis bibliométrico permitié la observacién
de un amplio campo de investigacién es importante men-
cionar que las futuras lineas de investigacion deben en-
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focarse en el andlisis de tratamientos personalizados cual
incluya la evaluacion de: El grado de complejidad, genes
implicados, especificidad genética del farmaco, entre otras
variables.

Sin embargo, la presente revision sistematica permitio des-
cribir proceso del diagnéstico y tratamiento en cardiopatias
congénitas tales como: Las ciandticas (transposicion de
grandes vasos, tetralogia de Fallot y anomalia de Ebstein) y
miocardiopatias (hipertrofica y dilatada).
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