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Sindrome toracoabdominal. Presentacion de un caso
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RESUMEN



Se trata un caso de un recién nacido de la raza blanca, primogénito, nacido a las 39
semanas de gestacién en parto eutdcico, que ingresd en el Servicio de Cuidados
Intensivos Neonatales por un defecto 6seo y musculo aponeurdtico, cubierto por
piel desde el tercio medio distal del esterndn que se extendia hasta el ombligo,
siendo portador de una Ectopia Cordis Toracoabdominal, un Onfalocele minor y una
persistencia del conducto arterioso sin repercusiéon hemodinamica, que evoluciond
de forma favorable, colocandosele material sintético en el térax (gorotex) como
medio de proteccion. Fue egresado a los 16 dias y reingresado a los 2 meses para
la reparacion del Onfalocele, falleciendo en un cuadro de fallo multiorganico por
sepsis. El fenotipo constatado en el propdsitus se consideré compatible con el
Sindrome Toracoabdominal, de patron de herencia dominante ligada al X (MIM:
313850), reportado por Carmi et al en 1990, constituyendo el segundo caso
esporadico reconocido en Pinar del Rio (Cuba) en dos familias no relacionadas.

Palabras clave: ,CARDIOPATfAS CONGENITAS, PERSISTENCIA DEL CONDUCTO
ARTERIOSO, RECIEN NACIDO.

ABSTRACT

A Caucasian male newborn, first born, delivered at 39 weeks of pregnancy in an
eutocic labor was admitted at the Intensive Neonatal Care Unit, presenting an
osseous defect and aponeurotic muscle covered by skin of the distal median third of
the sternum extended to the navel. He was a carrier of a Thoracoabdominal Ectopia
Cordis, a minor Omphalocele and a Patent Ductus Arteriosus without hemodynamic
repercussion evolving favorably with the placement of a synthetic material in the
thorax (Gorotex) as a protection. The patient was discharged from the hospital at
16 days old and readmitted at 2 months old to restore the Omphalocele, dying of
multiple organ failure due to sepsis. The phenotype observed on the propositus was
compatible with the Thoracoabdominal Syndrome, which has a dominant trait
pattern linked to X _chromosome (MIM: 313850) reported by carmi et al. In 1990.
This was the second sporadic case reported in Pinar del Rio, Cuba, in two families
which were not related.

Key words: CONGENITAL HEART DISEASE , DUCTUS ARTERIOSUS PATENT,
INFANT NEWBORN

INTRODUCCION

La nominacién de Ectopia cordis fue propuesta por primera vez por Abott en 1898, !
si bien estos pacientes con defectos similares habian sido descritos en décadas
anteriores con otras nominaciones. Byron clasificd la Ectopia cordis en cuatro
grupos: cervical, toracica, toraco-abdominal y abdominal. 2



El término Ectopia cordis, ectocardia o exocardia denota desplazamiento total o
parcial del corazéon fuera de la cavidad toracica, tiene una incidencia de 5-
7.5:1000000 de nacidos vivos y es descrita con mayor frecuencia en el sexo
masculino. 3

Las dos formas mas comunes de Ectopia cordis son la toracica y el tipo
toracoabdominal, esta Gltima frecuentemente relacionada con la Pentalogia de
Cantrell, la cual incluye:

1- Defectos congénitos de la pared abdominal supraumbilical.
2- Hendidura esternal distal.

3- Defecto en la porcién anterior del saco pericardico.

4- Defecto en la porcion anterior del diafragma.

5- Defecto intracardiaco. >’

Hasta recientes décadas el diagndstico prenatal era excepcional, en estos
momentos es posible el diagndstico de todas las Ectopia cordis, asi como de las
anomalias asociadas en el primer trimestre. 811

Reportes previos sugieren mal prondstico para los pacientes con Ectopia cordis,
particularmente del tipo toracico con defectos cardiacos graves. Recientemente con
los avances apreciados en la Neonatologia y en la Cirugia Pediatrica, muchos
pacientes con esta condicion pueden tener un mejor prondstico y supervivencia. **

La asociacion de malformaciones que presentd el propdsitus (Ectopia cordis,
Onfalocele y Cardiopatia Congénita),lo hizo compatible con el Sindrome
Toracoabdominal, caracterizado por Carmi et al en 1990, en lo que representd el
segundo caso esporadico reconocido en la Provincia de Pinar del Rio (Cuba) en dos
familias no relacionadas.’*** El objetivo de este trabajo es presentar las
experiencias de los autores relacionados con el diagndstico y manejo en un
paciente de edad neonatal con Sindrome Toraco abdominal.

PRESENTACION DE UN CASO

Recién nacido, varén, de la raza blanca, primogénito. Padres saludables no
consanguineos, con antecedentes negativos de defectos congénitos, ni ingestion de
teratogenos, edad materna 28 afios y edad paterna 31 afios. Nacido en parto
eutdcico a las 39 semanas, presentacién cefdlica, peso al nacer: 2990 g y longitud
de 47 cm, conteo de Apgar: 8-9. Es remitido de su Area de Salud al Servicio de
Neonatologia del Hospital Gineco-Obstétrico "Justo Legdn Padilla" en la ciudad de
Pinar del Rio, Cuba, por presentar malformaciones congénitas externas.

Examen fisico

En la exploracidon se aprecia coloracidén rosada uniforme, activo, y buena respuesta
a la estimulacion.

Se constatd defecto anatémico éseo y musculo aponeurdtico a nivel de la linea
media del esterndn distal, a través del cual protuye el corazén, cubierto por una
membrana pericardica semitransparente ademas de la piel. (Ectopia cordis
toracoabdominal). En regidon paraumbilical presentaba una tumoracién de 4 cm de



diametro que se correspondia con un Onfalocele minor con cubiertas intactas e
insercion caudal del cordén umbilical.

Ruidos cardiacos ritmicos, de buen tono, sin soplo, con pulsos periféricos presentes
y sincrénicos, Fc: 140/min. Hemodinamicamente estable, bien perfundido, sin
signos de disfuncién ventricular.

Auscultacion pulmonar y resto del examen fisico normal, el cribado infeccioso y las
pruebas bioquimicas fueron normales.

Rx de tdrax

Area cardiaca central, con flujo pulmonar normal, no lesién de partes blandas.
Ausencia de los 2/3 inferiores del esterndén.

Ecografia craneal: Normal.

Ecocardiograma: Ectopia cordis

Dextroposicién cardiaca. Apex a la izquierda
Conexiones auriculo-ventriculares normales

PCA pequefo con corto circuito de izquierda a derecha
Foramen oval con corto circuito bidireccional
Conexiones venosas sistémicas y pulmonares normales
Flujo pulsado Aorta abdominal

Contractibilidad cardiaca normal.

Es egresado a los 16 dias de edad con proteccion sintética de la Ectopia cordis y
evolucion favorable sin evidencias de compromiso hemodinamico. Fallece a los dos
meses de edad durante la intervencidn quirdrgica del Onfalocele por una sepsis
grave que condujo fallo multiorganico. El cariotipo realizado al paciente en sus
linfocitos periféricos con técnica de bandas G arrojo un complemento cromosdémico
normal de 46, XY.

DISCUSION

El Sindrome Toracoabdominal (TAS) fue caracterizado por Carmi et al en 1990
como una enfermedad genética, ** invocandose un patrén de herencia dominante
ligado al X (MIM: 313850), *° el locus del gen TAS estd mapeado en el brazo largo
del cromosoma X, exactamente en Xq 25-q 26.1. 1>°16

Segun la informacion de que se dispone, el primer caso de Sindrome
Toracoabdominal en la provincia de Pinar del Rio (Cuba), fue reconocido en el
Hospital Pediatrico Provincial Docente "Pepe Portilla" por los doctores M. Navarro y
J. Juan en 1990, correspondiendo a un recién nacido del sexo masculino con una
tipica Pentalogia de Cantrell, que fallecié durante el postoperatorio. *



Tabla 1. Sindrome Toracoabdominal. MIM: 313850. Locus Gene: Xq 25- g 26.
Pinar del Rio, Cuba.

Primer Caso Segundo Caso
(Dr. 1. Juan, et al) (Dr. S. Pilofia, et al)
Afio de Ocurrencia 1990 2005
Sexo M M
Historia Obstétrica Primogénito Primogénito
Antecedentes Familiares ----- —-ee-
Edad padre/madre ? 31/28
Pentalogia de Cantrell + -
Ectopia Cordis + +
Agenesia de Pericardio + -
Onfalocele + +
Hernia Diafragmatica + -
Edad al fallecer 3 dias 2 meses

Fuente: Historia Clinica

Actualmente se ha postulado de forma concluyente que los defectos
toracoabdominales de este sindrome estan relacionados segln evidencias con que,
la linea media ventral es un importante campo de desarrollo y una mutacion en un
gen mapeado en Xq25-gq26.1 causa una disrupcién compleja del desarrollo de esta
region anatémica, ocasionando un espectro de anomalias que abarca
principalmente defectos de la fusion esternal, cardiopatia congénita (Pentalogia de
Cantrell y Ectopia cordis, incluidos), defectos diafragmaticos y de la pared
abdominal. 3 1>°17

Segun la ubicacion del corazén, se ha clasificado la Ectopia cordis en cinco tipos. >
1- Cervical (5%): El corazdén se encuentra en el cuello y el esternén esta intacto.

2- Toracocervical: El corazon se exterioriza por un defecto en la posiciéon superior
del esternon.

3- Toraxica (65%): Existe un defecto esternal y el corazéon protuye a través de la
pared anterior (mas frecuente donde el esterndn puede estar ausente o presente,
en su lugar, un amplio defecto), pudiendo ser incompleto, cuando el corazén esta
compuesto por piel o saco pericardico, o completo, si el corazén estd
exclusivamente recubierto de pericardio visceral.

4- Toraco- abdominal (20%): El defecto se encuentra en la parte inferior del
esternédn y epigastrio, usualmente se acompafa de Pentalogia de Cantrell. ¢/

5- Abdominal (10%): El esterndn esta intacto y hay solucion de continuidad del
diafragma, que permite el desplazamiento del corazén al abdomen superior.

La mayoria de los pacientes diagnosticados con Ectopia cordis suelen asociarse a
anomalias craneales (hidrocefalia, encefalocele), malformaciones pulmonares y
gastrointestinales (onfalocele, hernia diafragmatica, malrotacion intestinal y arteria
umbilical Unica). Puesto que el desarrollo embrionario ocurre en la linea media, no



sorprende la existencia de una alta incidencia de cardiopatias congénitas (100% en
las formas toracicas y 80% en el total), asociadas a la Ectopia cordis, donde las
troncoconales son las mas frecuentes. % &7 1519

La sintomatologia y evolucion dependen de la gravedad de la cardiopatia y de la
extension de los defectos de la pared anterior y el diafragma. El prondstico en la
mayor parte viene determinado por la cardiopatia. Asi la forma toracica completa
suele llevar a la muerte precoz, mientras que la toracoabdominal puede ser fatal
por problemas inherentes al Onfalocele o a la Hernia diafragmatica. >7 7+ °

El diagndstico ecocardiografico intradtero ha permitido, a partir de las 10 semanas
de gestacidn, establecer el diagnostico prenatal de las Ectopias cordis,
principalmente de las formas toracoabdominales acompafiadas de Onfalocele, sin
embargo, lamentablemente en este caso que presentamos, el diagndstico no se
realizd intraltero, lo cual era factible, ya que este amplio defecto de linea media es
causa de elevacién de los valores de Alfafetoproteina sérica materna, y la
visualizacidn por ultrasonido prenatal también es tedricamente posible. !

El tratamiento y correccion de estos pacientes depende de que exista la cardiopatia
subyacente, de otras malformaciones asociadas, asi como de la amplitud del
defecto de la linea media que condiciona el espacio disponible de la cavidad
toracica. En todos los casos se recomienda una intervencion precoz preferiblemente
en el primer mes de vida, donde la correccidén quirirgica de estos defectos siga un
cierre escalonado, reubicando el corazén en la cavidad toracica, y posteriormente
se reconstruye el esterndén, no obstante algunos reportes intentan corregir los
defectos, de ser posible en una sola etapa. %17/ 1°

A pesar de que el tratamiento de la Ectopia cordis y los defectos cardiacos han
tenido grandes avances en los Ultimos afos, la conducta ira dirigida a estabilizar al
paciente, a la monitorizacién de las constantes vitales, a valorar la existencia de
signos de insuficiencia cardiaca, evitar las pérdidas de temperatura por la apertura
toracica y la correccién de las pérdidas hidroelectroliticas, asi como el desequilibrio
acido-basico para su traslado a centros de referencia especializados, no obstante,
contintia siendo hoy en dia un reto. 2

El caso que nos ocupa no presentaba ninguna malformacion cardiovascular grave
asociada a la Ectopia cordis que estuviera comprometiendo hemodinamicamente al
paciente, por lo que fue evaluado de forma multidisciplinaria, decidiéndose proteger
el corazon (tempranamente) de procesos infecciosos mediante la colocacién de
cubiertas de material sintético (gorotex) y posteriormente su intervencién por
Cirugia Pediatrica para la correccion definitiva de los defectos.

El haber descartado que existiera expresion del Sindrome Toracoabdominal (de
invocado patron de herencia dominante ligado al X) en los padres del propésitos,
nos permitié establecer en el asesoramiento genético, la probabilidad de que haya
ocurrido una mutacién de novo, estimando por lo tanto que el riesgo de recurrencia
para los hermanos en el futuro fuera casi nulo. %°
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