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RESUMEN

Las cardiopatias congénitas son las anomalias congénitas mas frecuentes. El defecto
ventricular septal (DVS) es la cardiopatia congénita mas comun en los recién nacidos
que afecta entre 25 y 30% de los neonatos con defecto cardiaco; los de tipo medio
muscular son mas comunes que los perimembranosos. La incidencia de anomalias
cromosémicas con DVS aislado es relativamente baja. El cierre espontaneo del DVS
aislado ocurre en aquellos que son pequefios, y el DVS muscular medio es el que
mas comUnmente se cierra comparado con el membranoso o perimembranoso. El
diagnéstico de DVS muscular aislado sin otra anomalia puede ser considerado un
hallazgo benigno.

Palabras clave. Cardiopatia congénita, Tabiques cardiacos.

ABSTRACT

Congenital heart disease is the most common congenital anomaly. Ventricular
septal defect (VSD) is a frequent congenital heart disease in newborns, affecting
25 to 30% neonates with cardiac defects. Muscular VSDs are more frequent than
perimembranous VSDs. The association of cases with chromosomal anomalies and
isolated VSD is relatively low. Spontaneous closure of isolated VSD is higher with
small VSD cases, and the muscular VSD is more likely to close spontaneously than the
membranous or perimembranous types. Therefore, diagnosis of isolated muscular
VSD with no other anomalies can be considered a benign finding.
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INTRODUCCION

El defecto ventricular septal (DVS) es la cardiopatia congénita mas fre-
cuente en los recién nacidos, afectando entre 25y 30% de los neonatos
con cardiopatia™. EI DVS puede ser aislado o multiple y es cominmente
asociado con otros defectos cardiacos®. De acuerdo a estudios siste-
maticos, el hallazgo de DVS al nacer ha aumentado substancialmente
cuando se compara con estudios de afios anteriores, probablemente en
relacion al cambio en los métodos de deteccidn y diagnostico. Los avan-
ces recientes en la ecocardiografia fetal han mejorado la deteccién pre-
natal de DVS, especialmente aquellos de tamafio pequefio que usual-
mente se presentan de manera aislada. Sin embargo, la prevalencia y
distribucion de los diferentes tipos de DVS no son bien conocidos, lo
que requiere de mas estudios para determinar correctamente el riesgo
posnatal de anomalias cromosdmicas asociadas con esta cardiopatia
congeénita, cuando es diagnosticada prenatalmente.

El prondstico de un DVS aislado en el periodo posnatal es bueno, con
alto indice de cierre espontaneo durante los primeros afios de vida. Sin
embargo, la evoluciéon y el desenlace de un DVS aislado prenatal no ha
sido bien establecido, ya que hay pocos estudios que hayan evaluado
este tipo de cardiopatia cuando es diagnosticado en la vida fetal™.

Las anomalias extracardiacas asociadas con DVS incluyen las anomalias
cromosomicas en cerca de 10 a 30% de los casos, dependiendo del tipoy
tamafio del defecto®. Este indice es significativamente mas elevado que
lo esperado posnatalmente, lo cual con toda probabilidad es debido al
espectro de pacientes diagnosticados prenatalmente, con una alta pro-
porcion de malformaciones extracardiacas asociadas con DVS. Hay tam-

PUBLICACION ANTICIPADA



&y

Eli Pedro Monzon Castillo, Gabriel Tejada Martinez

bién escasa informacién en la evolucion perinatal
de DVS fetal, considerando el cierre espontaneo
durante la vida fetal o el primer afio de vida.

CAso cLiNIco

Gestante de 35 afios quien inicié controles de
gestacion en nuestro hospital, G1 PO AQO, gru-
po sanguineo 0 Rh+; sufria de gastritis cronica.
Como cirugia previa figuraba la amigdalectomia.
No tenia reaccion alérgica a medicamento. No
fumaba. Sin antecedentes personales y familia-
res de cardiopatias, tampoco su pareja.

Analitica del primer trimestre normal, hepatitis
B inmune, rubeola inmune; hepatitis C, virus de
inmunodeficiencia humana, toxoplasma vy sifilis
negativas.

Se realiz6 tamizaje del primer trimestre, siendo
de riesgo bajo para sindrome de Down 1/7 388.

A las 20 semanas se realiz6 ecografia anatémi-
ca, en la que se evidenci6 un defecto ventricular
septal aislado a nivel muscular medio, sin otras
anomalias cardiacas ni extracardiacas asociadas
(figuras 1y 2). Dicho defecto media 2,6 mm, sien-
do pequefio, a nivel muscular medio (figura 3). El
feto era masculino.

Enlos controles obstétricos se continud visualizan-
do el defecto ventricular. Cuando llegé a término,
fue dificultoso observarlo, por la posicion fetal.

Se produjo el parto vaginal a las 39 semanas.
Peso del nacimiento 3 080 g. A la exploracion
cardiaca, el ritmo cardiaco era ritmico, soplo
sistélico 11/VI, pulsos periféricos presentes y si-
métricos. Fue derivado a cardiologia pediatrica
a los 18 dias de vida, donde la ecocardiografia
fetal mostro situs sélido, ordenacion segmen-
taria normal, auriculas normales, septo interau-
ricular con foramen oval permeable de 2 mm
con shunt izquierda-derecho, valvulas auriculo
ventriculares normales, ventriculos de morfo-
logia y disposicion normales, contractibilidad
normal, TAPSE (excursién o desplazamiento
durante la sistole del anillo tricuspideo; valora
indirectamente la funcién ventricular derecha)
13 mm, DVid (didametro diastélico del ventricu-
lo izquierdo) 15 mm, DVis ( diametro sistélico
del ventriculo izquierdo) 10 mm, FE (fraccion
de eyeccion) 68%. Septo interventricular de 4,8
mm con dos comunicaciones interventriculares

PUBLICACION ANTICIPADA

FiGuraAs 1 v 2. VISUALIZACION DEL DEFECTO VENTRICULAR A NIVEL MUSCU-
LAR MEDIO.

FIGURA 3. DEFECTO VENTRICULAR PEQUENO DE 2,6 MM.

B

(CIV) musculares en tercio medio de 2y 1 mm
con shuntizquierda a derechay gradiente dina-
mica 37 mmHg. Valvulas sigmoideas normales.
Arterias grandes de tamafio y disposiciéon nor-
males. Drenajes venosos normales. Conclusion:
CIV musculares pequefias sin repercusion he-
modinamica. Foramen oval (FOV) permeable.
Control en 6 meses.

DiscusioN

Se estima que las anomalias cardiacas estructu-
rales ocurren en 8 a 10 de 1 000 nacidos vivos
a término, y puede ser 10 veces mas frecuente
en bebes prematuros®. Las anomalias cardia-
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cas estan frecuentemente asociadas con otras
anomalias, porque el corazén empieza a desa-
rrollarse a partir de la tercera semana después
de la concepcion y continla su desarrollo hasta
el final de la octava semana. Desde que el cora-
z6n se desarrolla basicamente durante todo el
periodo de la organogénesis, es susceptible de
desarrollar anormalidades®. Ademas, muchas
de las anormalidades cardiacas son diagnosti-
cadas en pacientes sin factores de riesgo; por
lo cual, la evaluacion del corazén fetal es un im-
portante componente de la ecografia obstétrica
rutinaria®?. Las guias de evaluacién prenatal del
Colegio Americano de Radiologia y del Instituto
Americano de Ultrasonografia en Medicina indi-
can el estudio del corazon fetal®.

El septo interventricular separa el ventriculo de-
recho del izquierdo y esta compuesto por am-
bos tejidos: muscular y membranoso. Un septo
interventricular normal se extiende desde el
apex cardiaco al septo atrial.

La formacién del septo interventricular empie-
za alos 28 dias de gestacion, aproximadamente,
cuando la cresta del musculo medio empieza a
invaginarse; el borde libre del septo muscular
se fusiona con el septo membranoso formado
por invaginaciones endocardicas a los 49 dias de
gestacion.

Un DVS resulta del mal desarrollo del septo
muscular embriolégico, mal desarrollo de las
invaginaciones endocardicas, o exceso en la
reabsorcién del tejido miocardico en el septo
muscular®. El diagndstico de DVS fetal puede
ser mediante el corte de cuatro camaras usando
una vista lateral, para detectar de mejor mane-
ra el cortocircuito bidireccional a través del de-
fecto. La evaluacion de cinco camaras ayuda a
identificar los defectos de salida, principalmen-
te el DVS membranoso de salida. Los objetivos
del diagnostico fetal son definir el segmento del
septo ventricular involucrado y de excluir otra
anomalia cardiaca®.

EI DVS es la cardiopatia congénita mas frecuente
en recién nacidos“®), si excluimos la valvula aor-
tica bicuspide®™. En su forma aislada, representa
aproximadamente entre 20% y 40% de todas las
cardiopatias congénitas“®. Clasicamente, la pre-
valencia se cifraba entre 1y 3,5/1 000 recién na-
cidos vivos, mayor en prematuros. Sin embargo,
recientemente se han dado cifras mas elevadas,

hasta de 50/1 000 recién nacidos vivos y supe-
riores. Los factores que explican las diferencias
son: la poblacién seleccionada, si el diagnéstico
atiende a criterios clinicos o ecocardiograficos y
si se incluyen o no diagnésticos prenatales®.

El reciente incremento en la prevalencia en los
neonatos se atribuye a cambios en el método
diagnostico y en la modalidad de la deteccion
con el uso frecuente de la ecocardiografia fe-
tal®. Desde que el DVS es una condicién poli-
genética heredada, es influenciada por factores
genéticos, factores ambientales, o0 ambos®. En
los DVS no asociados a cromosomopatia o a en-
fermedades con herencia mendeliana, el riesgo
de recurrencia de cardiopatia congénita en fami-
liares de primer grado de un afectado se sitla
entre 3y 4%, existiendo concordancia (esto es,
la cardiopatia sera también un DVS) en mas de la
mitad de los casos®.

Los DVS pueden ocurrir en diferentes localiza-
ciones, e incluye las membranosas, musculares,
area supracristal y area de la valvula de entra-
da atrioventricular. El DVS del septo muscular
puede dividirse en defectos a nivel de la mitad
muscular, apical, anterior y posterior. El DVS de
la mitad muscular, la mas frecuente, es 5 veces
mas prevalente que el defecto a nivel apical. Los
efectos fisioldgicos del DVS dependen del tama-
fio del defecto. Aunque no hay una definicién
universalmente aceptada respecto al tamafio
del DVS, los estudios clinicos usan comdnmen-
te la siguiente clasificacion: pequefio < 4 mm,
mediano 4 a 6 mm, y grande > 6 mm. Los DVS
medianos y grandes pueden ser detectados in-
tradtero tan pronto como a las 16 a 18 semanas
de gestacion; los pequefios a moderados pue-
den pasar desapercibidos durante la ecocardio-
grafia fetal”. En nuestra paciente, el DVS corres-
pondia a un DVS muscular medio y de tamafio
pequefio, evidenciado en la ecografia de las 20
semanas y con la funcién Doppler.

La deteccion de DVS antes del nacimiento ha au-
mentado exponencialmente en los uUltimos afios
por varias razones, como el uso de equipos alta-
mente cualificados, el empleo extensivo de eco-
grafia en el diagndstico prenatal, el entrenamien-
to del personal dedicado a la ecografia (médicos y
técnicos), el retraso del embarazo a edad mayory
la supervivencia de prematuros, todo lo cual au-
menta la prevalencia de cardiopatias congénitas
y particularmente los DVS al nacimiento®”.
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La guia del Colegio Americano de Obstetricia y
Ginecologia y otras muchas guias de ecocardio-
grafia fetal, proponen el despistaje de ecografia
anatomica a las 20 semanas de gestacion. La
deteccion prenatal de las anomalias fetales me-
jora la supervivencia neonatal y reduce la mor-
bimortalidad. Esto permite planificar, derivar y
atender el parto en un centro terciario, asegu-
rando mejor cuidado periquirdrgico y neonatal
en caso de requerirlo. Las técnicas avanzadas en
la ecocardiografia fetal y su distribucién univer-
sal han facilitado la deteccion precoz hasta de
cardiopatias congénitas menores (por ejemplo,
pequefios DVS aislados). En algunos casos, la fi-
nalizacion de la gestacion es una opcion®.

Aproximadamente 50% de las personas con
sindrome de Down tienen cardiopatias con-
génitas. En un estudio con amplia poblacion
llevado a cabo en Inglaterra, desde 1985 al
afio 2006, se identificaron anomalias cardia-
cas en 42% de los nifios nacidos con sindrome
de Down. Aunque el defecto septal atrioven-
tricular completo es la anomalia cardiaca mas
frecuente en el sindrome de Down, los DVS
representan aproximadamente el 31% de las
cardiopatias en este grupo de personas. Por
lo cual, realizar examenes adicionales para
identificar el riesgo de sindrome de Down en
pacientes con DVS aislado es parte del deba-
te. Los estudios previos de la asociacién entre
DVS y varios tipos de aneuploidias no distin-
guian entre DVS aislado o DVS asociado a otras
anomalias cardiacas y anomalias extracardia-
cas mayores. Ori Shen y col comunicaron 92
casos con DVS aislado, y ninguno tuvo trisomia
21. Este estudio se verifica con otros dos mas,
en los cuales no se encontro trisomia 21 entre
los 25y 248 casos de DVS aislado!”). De acuer-
do a estos resultados, la trisomia 21 es consi-
derada infrecuente cuando un DVS es el Unico
hallazgo de anormalidad sonografica.

El riesgo de anomalia cromosdmica asociado
con DVS aislado es controversial. De acuerdo a
dos grandes estudios, la presencia de DVS incre-
menta el riesgo de aneuploidia y de anomalias
extracardiacas en los fetos afectos. Sin embar-
g0, la evolucion y el prondstico de DVS aislado
detectado prenatalmente no ha sido definiti-
vamente establecido. Gdbmez y col evaluaron el
riesgo de anomalia cromosdmica asociada con
el diagndstico prenatal de DVS aislado. Durante
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el periodo de 6 afios que duro6 el estudio, 248 ca-
sos de DVS aislado fueron diagnosticados entre
995 casos de cardiopatias congénitas. Se reali-
z6 amniocentesis para estudio genético en 119
embarazos, y el cariotipo de los 129 casos res-
tantes se obtuvo posnatalmente. La prevalencia
de anomalia cromosdmica fue 1,2% (3/248). En
otro estudio de 5 afios, 534 cardiopatias congé-
nitas fueron detectadas en 23 500 embarazos.
Ademads, se hall6 76 DVS musculares aislados,
pero ninguno presentd anomalia cromosémica,
sugiriendo que los DVS musculares aislados son
hallazgos benignos durante la gestacion®.

Se conoce que los DVS pueden cerrar esponta-
neamente, pero la incidencia y el mecanismo
permanecen sin aclarar. La incidencia de cierre
espontaneo de DVS es entre 5y 84%, depen-
diendo del tamafio, lugar y el tipo de defecto,
asi como del tiempo de seguimiento. Muchos
estudios informan que el cierre espontaneo de
DVS ocurre mas frecuentemente en los defectos
pequefios que en los amplios?”. Se sefiala que
los defectos, particularmente el muscular con
diametro < 3 mm, cierran espontaneamente en
cerca de 83,8% de los casos durante la gestacion
o el primer afio de vida.

La incidencia del cierre espontaneo del DVS
también varia dependiendo del sitio del defecto.
Miyake y col observaron que el DVS trabecular
muscular medio tiende a cerrar espontanea-
mente de manera precoz y con mas frecuencia
que los DVS trabeculares musculares anterior y
apical, con unrango de cierre de 83%, 84%y 89%
para el DVS anterior, apical y medial, respectiva-
mente.

El cierre espontaneo del DVS también depen-
de del tipo de defecto. EI DVS muscular cierra
espontaneamente con mas frecuencia que el
membranoso o perimembranoso®.

También, el cierre espontaneo se relaciona con
el tiempo de seguimiento; 32,7% de los defectos
se cierran espontaneamente durante la vida in-
trauterina, 44,3% en el primer afio de viday 23%
permanecen permeables”?),

El prondstico de los neonatos con DVS esta rela-
cionado con la localizacion del defecto, su tama-
fio, y si estd asociado o no con otras anomalias
congeénitas?.
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Es generalmente aceptado que el prondstico de
DVS aislados en el periodo posnatal es bueno,
con un alto indice de cierre espontaneo duran-
te el primer afio de vida, que va a depender del
peso fetal, el tamafio del cortocircuito medido
prenatalmente y la localizacion del mismo"9. El
DVS muscular aislado es 7 veces mas prevalen-
te que el perimembranoso y estan asociados a
buen prondstico, con ningun caso relacionado a
anomalias cromosémicas, con un riesgo similar
a las gestaciones normales™y 1 a 2% de riesgo
derequerir cirugia durante el primer afio de vida
posnatal. Mientras tanto, el DVS perimembrano-
so esta asociado con 3,1% de riesgo de anomalia
cromosdémica; y si el radio DVS/aorta esta por
encima de 0,5, la probabilidad de requerir ciru-
giaenel primer afio de vida es alrededor de 50%.
Estos datos pueden ayudar cuando se asesora
a las pacientes al detectar DVS aislado®™., En
nuestra paciente se consensud con los padres
y se opto6 por continuar la gestacion sin realizar
prueba invasiva, ya que estabamos ante el caso
de un DVS aislado sin otra anomalia cardiaca ni
extracardiaca asociada.

En conclusion, el DVS es la cardiopatia congénita
mas frecuente, siendo los de tipo medio mus-
cular mas comunes que los perimembranosos.
Los DVS perimembranosos estan asociados con
riesgo alto de anomalias cromosdmicas compa-
rados con los DVS musculares, los cuales tienen
riesgo similar a las gestaciones normales. La in-
cidencia de anomalias cromos6micas y DVS ais-
lado es relativamente bajo. El cierre espontaneo
del DVS depende del tamafio, sitio y tipo del de-
fecto. Laincidencia de cierre espontaneo del DVS
aislado es alta para aquellas que son pequefias,
y el DVS muscular medio es el que mas frecuen-
temente se cierra espontaneamente comparado
con el membranoso o perimembranoso. El DVS
aislado puede cerrar espontaneamente en Utero
o posnatalmente, y la gran mayoria de los DVS
muscular medio cierra antes del primer afio de
vida. Ademas, el diagndstico de DVS muscular
aislado sin otra anomalia puede ser considerado
un hallazgo benigno.
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