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Resumen

ANTECEDENTES: El diagndstico prenatal de los trastornos de lateralidad en el feto,
incluso en embarazos Unicos, representa un reto diagndstico aun para personal ex-
perimentado; sin embargo, el diagndstico de situs inversus totalis (transposicion total
o parcial de las visceras toracicas o abdominales del lado izquierdo al derecho, o
viceversa) en un embarazo gemelar es excepcional, por lo que plantea desafios diag-
nésticos y terapéuticos adicionales. La incorporacion de estrategias ecogréaficas op-
timizadas mejora la precision diagndstica y permite mayor deteccion de anomalias
anatémicas, facilita un seguimiento prenatal estructurado y permite una atencién
integral y segura.

CASO CLINICO: Paciente de 26 afos, sin antecedentes patolégicos, con embarazo
gemelar bicorial, biamniético, de 29 semanas del segundo embarazo, con evidencia
en el Doppler fetoplacentario de un apex cardiaco y estémago del lado derecho en
uno de los fetos, sugerente de situs inversus totalis, sin otras alteraciones anatémicas
demostrables por ultrasonido. Se indicé la cesdrea a las 36 semanas de gestacién, sin
complicacién. Los estudios imagenoldgicos posnatales en el feto afectado confirma-
ron los hallazgos prenatales; se determing el cariotipo, sin evidencia de alteraciones
numeéricas o estructurales.

CONCLUSION: El diagnéstico prenatal de situs inversus totalis es de excepcional fre-
cuencia durante el embarazo, menos alin en embarazos gemelares. Si bien no altera
el curso normal del embarazo, su deteccidon temprana es decisiva para diferenciarlo
de otros trastornos de lateralidad que pueden asociarse con malformaciones congé-
nitas complejas. En este caso, el diagndstico prenatal permitio los estudios posnata-
les que confirmaron el diagnéstico y descartaron otras anomalias asociadas.

PALABRAS CLAVE: Situs inversus totalis; embarazo gemelar; anomalias congénitas;
diagnéstico prenatal.

Abstract

BACKGROUND: Prenatal diagnosis of laterality disorders in the fetus is challenging,
even for experienced personnel, and is particularly difficult in single pregnancies.
However, diagnosing situs inversus totalis (the total or partial transposition of tho-
racic or abdominal organs from the left to the right side, or vice versa) in a twin preg-
nancy is exceptional and poses additional diagnostic and therapeutic challenges. Us-
ing optimized ultrasound strategies improves diagnostic accuracy, allows for greater
detection of anatomical abnormalities, facilitates structured prenatal follow-up, and
enables comprehensive, safe care.

CLINICAL CASE: A 26-year-old patient with no pathological history presented with a
29-week bicorial, biamniotic twin pregnancy. Ultrasound revealed a cardiac apex and
stomach on the right side in one of the fetuses, suggestive of situs inversus totalis,
with no other demonstrable anatomical abnormalities. A cesarean section was indi-
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cated at 36 weeks of gestation without complications. Postnatal imaging studies of the affected fetus confirmed the prenatal find-
ings. Karyotyping revealed no evidence of numerical or structural abnormalities.
CONCLUSION: Prenatal diagnosis of situs inversus totalis is extremely rare, especially in twin pregnancies. Although it does not alter

the normal course of pregnancy, its detection is important.

KEYWORDS: Situs inversus totalis; Twin pregnancy; Congenital anomalies; Prenatal diagnosis.

ANTECEDENTES

El situs inversus totalis (transposicién total o parcial de
las visceras toracicas o abdominales del lado izquierdo
al derecho, o viceversa) es una anomalia congénita poco
frecuente, caracterizada por la transposicion en espejo de
los 6rganos toracicos y abdominales con respecto al plano
sagital.’ Su prevalencia estimada es de un caso en 10,000
nacidos vivos y, aunque por lo general es asintomatico,
su identificacion prenatal es fundamental para descartar
anomalias asociadas, en particular cardiopatias congénitas
y sindromes genéticos. Por esta razon, los fetos con defec-
tos de lateralidad son idéneos para la practica de estudios
genéticos y establecimiento de diagndsticos moleculares
oportunos.??

El diagnodstico del situs inversus totalis en la etapa prenatal
se basa en la ecografia obstétrica, que es un hallazgo for-
tuito en la mayoria de los casos.* La correcta evaluacion de
la lateralidad fetal es clave para la deteccion temprana de
alteraciones en la simetria izquierda-derecha, entre las que
seincluyen el situs inversus totalis, el situs ambiguous y el sin-
drome de heterotaxia, este Ultimo frecuentemente vinculado
con anomalias cardiovasculares agudas.*®

Entre los diagnodsticos diferenciales es importante tener
en cuenta todo el espectro de los trastornos de lateralidad,
dada la implicacion clinica, comorbilidades asociadas y el
prondstico de estas alteraciones.5”

CASO CLiNICO

Paciente de 26 anos, con antecedente de dos embarazos:
un parto y una cesarea, hemoclasificacién O positivo, sin
antecedentes personales ni familiares de relevancia. Ini-
cid los controles prenatales de manera temprana. En la
ecografia obstétrica de la séptima semana se advirtio el
embarazo gemelar bicorial biamniético. La ecografia de
tamizaje genético reporté bajo riesgo de aneuploidias, la
ecografia de detalle anatomico no evidencié anomalias
estructurales.

Debido a las altas tasas de complicaciones en los emba-
razos gemelares se indicé un control ecografico estricto.
El Doppler fetoplacentario y la ecografia obstétrica de la
semana 29 no mostraron alteraciones hemodinamicas;
sin embargo, en el feto B se observé un apex cardiaco y
estémago de lado derecho (Figura 1), hallazgos sugerentes
de situs inversus totalis. En el feto A no se documentaron
alteraciones de lateralidad, ni otras malformaciones ana-
témicas asociadas.

Se realiz6 seguimiento ecografico con Doppler fetopla-
centario en las semanas 32.0,34.0 y 36.0, sin evidencia
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Figura 1. Ecografia obstétrica donde se observa el feto B y un feto cefali-
co, dorso izquierdo, con un apex cardiaco en el eje derecho.

de complicaciones asociadas con embarazos gemelares.
En la semana 36 de gestacion, la paciente inicié con
trabajo de parto espontaneamente debido a la ruptura
prematura de membranas de una de las bolsas amnioéti-
cas. Ante la presentacion podalica de uno de los fetos,
se decidid la cesarea, procedimiento que transcurrié sin
complicaciones. Ambos neonatos tuvieron adecuada
adaptacion, con Apgar de 8 y 9 y peso de 2660 y 2620
g, respectivamente.

Los estudios postnatales del neonato con diagnéstico pre-
natal de situs inversus incluyeron una ecografia transfon-
tanelar normal, asi como una radiografia de térax (Figura
2) y ecografia de abdomen, que confirmaron los hallazgos
descritos, sin otras alteraciones, también se obtuvo el ca-
riotipo neonatal que descarté alteraciones numéricas o
estructurales en los cromosomas.

Figura 2. Radiografia de térax postnatal, con hallazgos de sombra hepati-
ca proyectada en el lado izquierdo, apex cardiaco derecho, botén adrtico
hacia la derecha, traquea central sin evidencia de lesiones en su luz, infil-
trados intersticiales parahiliares bilaterales, densidad acorde con la edad.
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DISCUSION

La disposiciéon normal de los 6rganos toracicos y abdomina-
les se denomina situs solitus, mientras que cualquier altera-
cion en la asimetria izquierda-derecha es parte del espectro
de trastornos de lateralidad, que comprenden un grupo de
enfermedades caracterizadas por la orientacién anémala
de 6rganos y vasos toracoabdominales. El situs inversus
totalis es parte de este espectro que se caracteriza por la
transposicién especular completa de los érganos toracoab-
dominales. El situs ambiguous o sindrome de heterotaxia,
también conocido como isomeria auricular, se caracteriza
por la ubicacién anémala de los érganos del lado izquierdo
o derecho, con pérdida de la asimetria de los 6rganos asimé-
tricos normalmente emparejados y que lo comun es que se
asocie con anomalias graves, sobre todo cardiopatias con-
génitas complejas, que pueden ser letales, sin tratamiento.'

El situs inversus totalis es una anomalia congénita poco
frecuente, caracterizada por la transposicién en espejo de
los 6rganos toracicos y abdominales, respecto del plano
sagital.? Su frecuencia se estima en 1 caso por cada 10,000
habitantes de la poblacion general y es mas frecuente en
varones, con unarelacioén 1.5:1 con respecto a las mujeres,
sin predileccioén racial.”

Desde el punto de vista histérico, esa anomalia la descri-
bié por primera vez en animales Aristételes (384-322 aC),
mientras que las primeras observaciones en humanos las
reportd Fabricius, en el siglo XVII.”

La causa del situs inversus totalis no esta del todo dilucida-
da, aunque se ha encontrado que puede tener una herencia
poligénica y autosémica recesiva, situada en el brazo largo
del cromosoma 14. Existen mutaciones descritas en genes:
NODAL, PITX2, KIF3-A, KIF3-B, Lefty1 y otros implicados
en la cascada molecular que regula la lateralidad durante
la gastrulacion, en el transcurso de la tercera semana del
desarrollo embriolégico.? Ademas, hay estudios que han
identificado alteraciones en CCDC11 y DNAH11 que afec-
tan la funcion ciliar y pueden estar implicadas en defectos
de lateralidad autosémicos recesivos. Otros estudios han
descrito mutaciones en genes de la familia TGF-B y el factor
de transcripciéon HNF-3B.”

El situs inversus en gemelos es por demas excepcional;’ ello
a pesar de que se ha propuesto que los gemelos monocigé-
ticos podrian tener mayor predisposicion debido a patrones
de lateralidad inversa. No hay evidencia que confirme una
mayor prevalencia de situs inversus totalis en gemelos.5®

El situs inversus totalis es una alteracién por lo general asin-
tomatica, por ello su diagndstico suele pasar inadvertido
y retrasarse, hasta configurar, incluso, un hallazgo fortui-
to.? Su identificacion prenatal es decisiva para descartar
malformaciones asociadas, particularmente cardiopatias
congénitas.”

La ecografia obstétrica sigue siendo la modalidad de ima-
gen de primera linea para establecer el diagnéstico prena-
tal; esto debido a su accesibilidad, estudios adicionales,
como la resonancia magnética en casos seleccionados,®®

que sirve de complemento valioso en casos complejos
en los que se requieren detalles anatémicos adicionales
porque puede proporcionar informacion relevante de mal-
formaciones asociadas, defectos cardiacos congénitos o
anomalias vasculares. Es particularmente util cuando los
hallazgos ecograficos no son concluyentes o si existe la
necesidad de caracterizar mas anomalias no cardiacas.'®

La evaluacion de la lateralidad de los érganos fetales es
un componente fundamental del examen ultrasonografico
de rutina. Si bien es una anomalia poco frecuente, debe
considerarse la posibilidad de alteraciones en la laterali-
dad porque su identificaciéon temprana es decisiva para
la atencion médica perinatal y la evaluacion posnatal, en
especial ante el riesgo de malformaciones asociadas. Su
diagnéstico aislado puede ser mas desafiante porque, a
diferencia de la heterotaxia, no suele estar acompanado
de anomalias estructurales evidentes. Sin embargo, una
vez identificado, es fundamental una ecocardiografia fe-
tal, debido a la alta frecuencia de cardiopatias congénitas
agudas en trastornos de lateralidad.®

La confirmacion de la lateralidad fetal es un aspecto critico
en la evaluacion ecografica porque la correcta orientacion
del eje cardiaco es fundamental para el diagndéstico de
anomalias cardiovasculares congénitas. Se han propuesto
diversas técnicas para mejorar la identificacién del situs
fetal. Una alternativa de descripcion reciente es el método
del reloj, que permite determinar la posicion del corazén
del feto de manera sencilla y confiable. En esta técnica,
la columna vertebral se asume como la posiciéon de las
12 en punto en un reloj imaginario, y el eje cardiaco debe
ubicarse, aproximadamente, a las 7 en punto en fetos en
presentacion podalicay a las 5 en punto en presentacién
cefdlica. Su ventaja radica en que no se ve afectada por
los movimientos fetales y pueden utilizarla los clinicos con
distintos niveles de experiencia.®

La otra técnica descrita es la de Cordes modificada: un
nuevo enfoque ultrasonografico, utilizado para evaluar la
lateralidad fetal y la posicién del eje cardiaco de manera
mas precisa, sobre todo en el primer y segundo trimestre
del embarazo. Es una adaptacién de la técnica original,
que establecié un enfoque sistematico para diferenciar el
lado derecho del izquierdo en el feto utilizando la posicién
de la madre, la orientacion de la onda de ultrasonido y la
visualizacion de estructuras clave.®

Es importante tener conocimiento de la existencia del si-
tus inversus totalis y su relacién con otras comorbilidades,
como la discinesia ciliar primaria, sindrome de Kartagener,
neoplasias de visceras abdominales y malformaciones car-
diovasculares.?®

En el caso aqui reportado la ecografia obstétrica seriada
y el Doppler fetoplacentario en las semanas 32, 34 y 36
permitieron un seguimiento adecuado del feto afectado,
sin evidenciar alteraciones hemodinamicas ni malformacio-
nes estructurales adicionales. El diagnéstico se confirmo,
postnatalmente, mediante radiografia de térax y ecografia
abdominal. El cariotipo neonatal fue normal, y se descarté
una asociacion con sindromes genéticos.
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