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Diagndstico temprano de anomalia de
Ebstein
Early prenatal diagnosis of Ebstein anomaly.
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Resumen

ANTECEDENTES: La anomalia de Ebstein es una cardiopatia congénita compleja
caracterizada por una malformacién en la valvula tricispide causada por un despla-
zamiento apical de la valva septal y posterior que ocasiona insuficiencia tricuspidea
grave y cardiomegalia, a expensas de la auricula derecha que conducen a una muerte
in utero. El uso de marcadores emergentes, asi como la evaluacién estructural en el
primer trimestre pueden ayudar a la deteccién temprana, lo que permite una mejor
planificacién y control del embarazo.

CASO CLINICO: Paciente de 23 afios, con 13.6 semanas de embarazo. En la primera eva-
luacién ultrasonografica se observé una regurgitacion tricuspidea importante. En el eco-
cardiograma de las 15.6 semanas se advirtieron la cardiomegalia y la asimetria auricular
por aumento de tamafio de la auricula derecha y desplazamiento apical de la valva septal,
caracteristico de la anomalia de Ebstein. Debido a la gravedad de los hallazgos y el mal pro-
ndstico fetal asociado se propuso la interrupcion del embarazo. Luego del consentimiento
de la paciente se procedié a la induccién del aborto terapéutico con andlogos de prosta-
glandinas, con obtencién de un feto de 16 semanas de sexo indiferenciado, sin vitalidad.
CONCLUSIONES: La anomalia de Ebstein es una cardiopatia compleja, evolutiva, con
mal prondstico en caso de alteraciones funcionales a partir de pocas semanas de ges-
tacién. La deteccion temprana de esta anomalia permitié un cambio en el control del
embarazo para evaluar, adecuadamente, la situacion de salud y decidir lo conveniente.

PALABRAS CLAVE: Anomalia de Ebstein; primer trimestre; ultrasonido estructural tem-
prano; cardiopatias complejas; diagnéstico prenatal.

Abstract

BACKGROUND: Ebstein's anomaly is a complex congenital heart defect involving a mal-
formation of the tricuspid valve. It is caused by an apical displacement of the septal
and posterior leaflets. This results in severe tricuspid regurgitation and cardiomegaly,
which puts a strain on the right atrium. This can lead to intrauterine death. Using emerg-
ing markers and structural evaluation in the first trimester can aid in early detection,
allowing for better planning and management of the pregnancy.

CLINICAL CASE: A 23-year-old patient who was 13.6 weeks pregnant. The initial ultra-
sound revealed significant tricuspid regurgitation. An echocardiogram performed at 15.6
weeks gestation revealed cardiomegaly and atrial asymmetry due to enlargement of the
right atrium and apical displacement of the septal valve, which are characteristic features
of Ebstein's anomaly. Due to the severity of the findings and the associated poor fetal
prognosis, termination of the pregnancy was recommended. After obtaining the patient's
consent, a therapeutic abortion was induced using prostaglandin analogues. This result-
ed in the delivery of a 16-week-old fetus of undetermined sex with no signs of life.
CONCLUSIONS: Ebstein's anomaly is a complex, progressive heart disease with a poor
prognosis when functional alterations occur within a few weeks of gestation. Early de-
tection of this anomaly enabled a change in pregnancy management, allowing for an
adequate assessment of the health situation and decision-making regarding the best
course of action.

KEYWORDS: Ebstein's anomaly; First trimester; Early structural ultrasound; Complex
heart disease; Prenatal diagnosis.
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ANTECEDENTES

Las cardiopatias congénitas tienen una incidencia de 8.2
por cada 1000 recién nacidos vivos y son responsables
del 20% de las muertes neonatales y cerca del 50% de la
mortalidad infantil.” La evaluacién de la anatomia cardiaca
fetal suele practicarse en el segundo trimestre del emba-
razo; alcanza una tasa de deteccion del 60 al 80%.22 El
ultrasonido temprano (a las 11 a 13 semanas de gestacion)
puede hacer sospechar g, incluso, detectar una amplia
gama de anomalias fetales no cromosémicas. Es posible
diagnosticar hasta 50% de las cardiopatias congénitas
complejas y con ello evitar un retraso en el diagnostico.*
Como parte del protocolo de exploracién existen marca-
dores ya establecidos que orientan a la existencia o no de
alteraciones estructurales, como el aumento del espesor
de la translucencia nucal, la regurgitacién tricuspidea y el
flujo anormal en el conducto venoso para defectos cardia-
cos. La regurgitacién tricuspidea se asocia con un riesgo
ocho veces mayor de cardiopatias congénitas y cuando se
combina con pruebas de deteccidn en el primer trimestre,
puede mejorar su desempefio.® Entre las cardiopatias con-
génitas que pueden detectarse en el primer trimestre esta
la anomalia de Ebstein.

La anomalia de Ebstein es una cardiopatia congénita com-
pleja, caracterizada por una malformacion de la valvula
tricuspide, con un grado variable de displasia. Las mani-
festaciones clinicas son muy variadas, desde la forma mas
grave en la vida fetal hasta el diagnéstico tardio en adultos
asintomaticos. Su incidencia es de 1 caso por cada 200,000
recién nacidos vivos, su manifestacion y gravedad suelen
ser muy variables. Las opciones de tratamiento perina-
tal son limitadas.® Se caracteriza por un desplazamiento
apical de la valva septal y posterior, mientras que la valva
anterior tiene un tamafio anormalmente grande debido a la
falta de delaminacidn del endocardio lo que ocasiona una
“atrializacion” del ventriculo derecho.” Como consecuencia,
se genera una insuficiencia tricuspidea grave y agranda-
miento de la auricula derecha que conducen a una muerte
temprana in utero.

CASO CLIiNICO

Paciente 23 afios, con antecedentes de cuatro embarazosy
tres abortos. En la evaluacién ecografica del primer trimes-
tre, a las 13.6 semanas de gestacion, se observaron regur-
gitacion tricuspidea grave (-270 cm/seg) y una dilatacién
importante de la auricula derecha. En la ecocardiografia
de las 15.6 semanas, el corazén se observé con un indi-
ce cardiaco de 0.7 lo que sugiere cardiomegalia grave. El
eje cardiaco se encontré con 67° (anormal), con asimetria
auricular a expensas de la auricula derecha aumentada de
tamafio con respecto a la izquierda (Figura 1). En el plano
tricuspideo se advirtié un desplazamiento de la porcidn sep-
tal de la valva (Figura 2) lo que cre6 una porcion atrializada
en el ventriculo derecho. A la aplicacion del Doppler color
se distinguio una marcada regurgitacion tricuspidea, con jet
auricular (Figura 3). A la aplicacién del Doppler pulsado con
flujo tricispideo de -210 cm/s se confirmd la insuficiencia
tricuspidea (Figura 4). En el corte de tres vasos de la trdquea
no se logré observar el conducto de salida del ventriculo
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Figura 1. Corte de las cuatro cdmaras con dilatacién de la auricula derecha.

Figura 3. Regurgitacion tricuspidea que se inicia en el apex.

derecho con escala de grises ni con la aplicacion de Doppler
color a escalas bajas; ello sugiere atresia pulmonar. Figura 5

Debido a la gravedad de los hallazgos y el prondstico fetal
asociado se propuso la interrupcion legal del embarazo
mediante un documento juridico. La paciente ingreso para
finalizacién del embarazo por medio de induccién con ana-
logos de prostaglandinas; se obtuvo un feto de 16 semanas,
de sexo indiferenciado, sin vitalidad. La paciente se dio de
alta del hospital sin complicaciones.
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Figura 4. Doppler pulsado con flujo tricispideo de -210 cm/s.

Figura 5. Corte 3VT con ausencia de conducto de salida del ventriculo.

DISCUSION

La anomalia de Ebstein la describié el médico aleman Wil-
helm Ebstein en 1866, quien en sus hallazgos anatémicos
describio una alteracion en la valvula tricispide.” Entre los
defectos se menciona la valva septal con desplazamiento
apical, insuficiencia tricuspidea grave, la auricula derecha
significativamente dilatada y la valvula pulmonar hipopla-
sica que da lugar a una derivacién circular a través del con-
ducto arterioso.?

Por lo que se refiere a la causa, el desarrollo embrioldgico
del corazén representa un proceso complejo, de multiples
pasos, influidos por diversos mecanismos genéticos y mole-
culares. A pesar de que se han reportado miltiples factores
de riesgo asociados con cardiopatias congénitas, como los
medicamentos cardioteratogénicos, madre con diabetes
mellitus, antecedentes heredofamiliares, entre otros, esos
factores solo identifican en el 10% de los fetos con defectos
cardiacos.’ Respecto a la anomalia de Ebstein existen datos
referentes a la posible asociacion con la ingesta materna de
litio.° Si bien la cantidad de casos de anomalia de Ebstein
es limitada, no por ello debiera pasar por alto porque puede
aparecer a una edad variable y con gravedad impredecible.

El tamizaje de las cardiopatias congénitas en el primer
trimestre ha demostrado su efectividad en poblacién de
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bajo riesgo; sin embargo, a pesar de ello no se practica de
manera rutinaria.’® En los centros donde se cuenta con el
equipo para practicar el tamizaje temprano, este se lleva a
cabo durante la evaluacion del ultrasonido 11 a 14, aunque
es mejor después de las 12.3 semanas de gestacion.® La
mitad de las principales cardiopatias congénitas complejas
pueden detectarse y los marcadores ultrasonograficos: TN,
ductus venosoy la regurgitacion tricuspidea pueden sugerir,
indirectamente, la existencia de anomalias cardiacas. °

En la paciente del caso, el primer hallazgo durante la ex-
ploracién que llamé la atencidn fue la regurgitacién tricus-
pidea. Esta es una anormalidad valvular caracterizada por
la incapacidad de impedir que la sangre fluya de regreso a
la auricula derecha durante la sistole, debido al cierre in-
completo de la valvula.” El diagnéstico se fundamenta en
la deteccidn de un flujo retrégrado que dura, al menos, la
mitad de la sistole a una velocidad superior a 60 cm/s en
un periodo de quietud fetal.*En el caso de la anomalia de
Ebstein, la regurgitacion tricuspidea puede orientar a alguna
alteracion y los principales hallazgos de cardiomegaliay au-
ricula derecha dilatada suelen observarse en las siguientes
semanas de gestacion.’? Sin embargo, dependiendo de la
gravedad, estas alteraciones estructurales pueden observar-
se tan tempranamente como las 14 semanas de gestacion.

La ecocardiografia fetal dirigida es una técnica confiable
para diagnosticar la anomalia de Ebstein.

Otras manifestaciones clinicas de la anomalia de Ebstein
son las arritmias y la hidropesia fetal. Se clasifica de acuer-
do con su manifestacién anatémica: Tipo A cuando hay una
adherencia de los tabiques septales y valvas posteriores.
Tipo B cuando el ventriculo derecho esta atrializado con
una valva anterior normal. Tipo C cuando la valva anterior
se encuentra estenética. Tipo D cuando la atrializacién del
ventriculo es casi completa, con excepcién de un compo-
nente infundibular. 3

La anomalia de Ebstein debe diferenciarse, ecocardiografi-
camente, de un amplio espectro de variedades de anomalias
del aparato valvular tricuspideo. El principal diagndstico
diferencial, particularmente en la etapa fetal, es la displasia
valvular tricuspidea. Otros diagnésticos diferenciales son:
el prolapso valvular, la valvula tricispide de doble orificio y
la atresia tricuspidea por valvula imperforada. Sin embargo,
ninguna de estas anomalias tiene el desplazamiento inferior
de la tricuspide, que es la caracteristica mas relevante de la
anomalia de Ebstein.™

En cuanto a la conducta médica se recomienda, a partir
de las 32 semanas, una vigilancia semanal con una prue-
ba sin estrés, perfil biofisico y ecocardiograma fetal para
monitorizar la evolucién de la disfuncién cardiaca, los ha-
llazgos anormales en el Doppler, los datos de derrame o
la hidropesia. En caso de parto pretérmino son necesarios
los cuidados intensivos neonatales que incluyan: intuba-
cion, prostaglandinas, 6xido nitrico y la cuantificacion es-
tricta de liquidos.’® En los casos mas graves, en los que
el ventriculo derecho es incapaz de generar una presion
adecuada, aparece una derivacién circular que implica:
insuficiencia pulmonar y tricuspidea con flujo de derecha
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a izquierda a través del foramen oval hacia el ventriculo
izquierdo y la aorta, con flujo retrégrado en el conducto que,
potencialmente, pone enriesgo el flujo cerebral, sistémico
y placentario.

En estos casos es necesaria una restriccion ductal peri-
natal con antiinflamatorios no esteroideos administrados
a la madre o con hiperoxigenacién cronica, también a la
madre, medida que disminuye las resistencias vasculares
pulmonares y aumento del flujo sanguineo pulmonar an-
terégrado durante la vida fetal.’ Con el paso de los afios,
el prondstico ha mejorado, sobre todo por los avances en
el diagnéstico prenatal, que permiten identificar formas
mas leves asociadas con menor riesgo de complicaciones
neonatales tempranas y, también, a la mejora en el apoyo
neonatal temprano, técnicas quirurgicas y cuidados posqui-
rdrgicos. Esta reportado que durante las ultimas décadas se
ha conseguido disminuir la mortalidad neonatal temprana
en un 30%."” El prondstico del feto puede verse afectado por
la insuficiencia cardiaca y la hidropesia. La regurgitacion
tricuspidea importante, la disfuncién grave del ventricu-
lo derecho y el aumento de las resistencias placentarias
pueden disminuir el equilibrio hemodindmico y provocar
insuficiencia cardiaca.' En este feto la regurgitacién era
grave con un muy mal prondstico, por lo que se sugirid la
interrupcion del embarazo.

El comportamiento de los cuatro tipos de esta anomalia es
distinto y se requiere de una vigilancia estrecha prenatal, y
un equipo multidisciplinario en el momento del nacimiento
y en la etapa neonatal para disminuir la mortalidad.

CONCLUSIONES

La anomalia de Ebstein es una cardiopatia compleja que,
dependiendo de la gravedad, puede llevar a la muerte fetal
o neonatal. La ecocardiografia fetal temprana, asi como el
uso de marcadores emergentes de manera rutinaria en el
primer trimestre brindan la oportunidad para comprender
mejor el espectro de estas anomalias y poder ofrecer un
diagnodstico y asesoramiento temprano a los padres.

La identificacién temprana de una cardiopatia tiene varias
ventajas: puede ayudar a la familia a tomar decisiones refe-
rentes a la posibilidad de interrumpir el embarazo de forma
mas temprana, segura y con una menor repercusioén psico-
I6gica. También deja tiempo suficiente para una evaluacion
genética necesaria para diferenciar un defecto estructural
aislado o, por el contrario, un sindrome genético, asi como
determinar las consecuencias que ello implica.
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