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Editorial

BOL PEDIATR 2020; 60: 147

Un Boletin abierto a todos

F. CENTENO MALFAZ!, A. HEDRERA FERNANDEZ?

1Director, 2Subdirector. Boletin de Pediatria de la SCCALP.

INTRODUCCION

Cuando asumi la responsabilidad de la direccién del Bole-
tin de Pediatria nos planteamos algunos objetivos a medio
plazo®. Entre ellos un llamamiento a los diferentes grupos
de trabajo y sociedades de especialidades pediatricas de la
SCCALP para que pudieran utilizar el Boletin de Pediatria
como via de expresion de dichos grupos para difundir sus
trabajos cientificos y protocolos clinicos. Dentro de estos
grupos de trabajo me enorgullece especialmente haber con-
seguido la participacién en este nimero de los profesionales
de las unidades de Cardiologia Pediatrica de las tres comu-
nidades que pertenecen a la SCCALP, incluyendo también a
las compafieras de Soria. En un afio muy complicado como
consecuencia de la pandemia provocada por el coronavi-
rus, hemos podido sacar fuerzas para compartir este trabajo,
puesto en marcha tras realizar la que fue una de las tltimas
reuniones presenciales para muchos de nosotros, el XXIII
Curso de Excelencia en Pediatria: Cardiologia Pediétrica
organizado por la Fundacién Ernesto Sanchez-Villares y
celebrado en la ciudad de Avila los dias 7 y 8 de febrero de
2020, brillantemente organizado por nuestros compafieros de
Avila con la ayuda de los cardiélogos infantiles del hospital
12 de Octubre, que también se han prestado a colaborar en
este Boletin.

Correspondencia: Dr. Fernando Centeno Malfaz.
Correo electrénico: fecentenoma@saludcastillayleon.es

Tras la experiencia de los cirujanos infantiles que aban-
derd Victor Alvarez® con dos ntimeros monograficos en los
que participaron todas las unidades de Cirugia Pediatrica
de nuestro entorno y que abri6 esta opcién, ahora ponemos
en marcha un nuevo monografico, también en dos nime-
ros, en este caso de una subespecialidad pediatrica como
la Cardiologia Infantil. El desarrollo de las especialidades
pedidtricas en el territorio SCCALP siempre ha estado en
primera linea, precisamente por la apuesta que realizaron
por ellos los primeros maestros. Como método de expresion
de nuestra sociedad, el Boletin de Pediatria se presenta como
una ventana abierta a la comunidad cientifica para que los
socios de la SCCALP y los grupos de trabajo que en ella se
desarrollan puedan exponer y compartir su conocimiento. De
esta manera los especialistas pueden compartir parte de la
ciencia que atesoran, sirviendo ademds para la formacion de
los demas profesionales cuya dedicacién principal se focaliza
en otra de las dreas especificas de la pediatria.

Es decir, un Boletin abierto a todos y para todos.

BIBLIOGRAFIA
1. Centeno Malfaz F. Nuevos retos para nuevos tiempos. Bol
Pediatr. 2015; 55: 225-6.

2. Alvarez Mufioz V. La Cirugia Pediatrica en la SCCALP. Bol
Pediatr. 2018; 58: 225.
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Revision

Fisiopatologia de las cardiopatias congénitas

S. RELLAN RODRIGUEZ

Unidad de Cardiologia Pedidtrica. Servicio de Pediatria. Hospital Clinico Universitario. Valladolid.

INTRODUCCION

El feto presenta una disposicion paralela (no en serie) de
las dos circulaciones, la pulmonar y la sistémica. Esto quiere
decir que ambos ventriculos estdn perfundiendo simultdnea-
mente a ambos territorios, mediante dos estructuras que los
conectan entre si: el foramen oval y el ductus arterioso. Esta
disposicién hemodindmica y la posibilidad de “desvio de
flujos” entre ambas circulaciones permiten que la presencia
de cardiopatias fetales graves, como la obstruccion o hipo-
plasia de un ventriculo, pasen clinicamente desapercibidas
y sean compatibles con la supervivencia del feto hasta su
nacimiento, ya que el otro ventriculo suple esta deficiencia.

Al nacer el nifio, la fosa oval y el ductus tienden a cerrar-
se, la placenta desaparece y su funcion es asumida por los
pulmones del nifio. La circulacién en paralelo pasa a estar
en serie y cada ventriculo debe valerse por si mismo. Por
tanto, es a partir del nacimiento cuando se manifiestan cli-
nicamente las cardiopatias congénitas.

CLASIFICACION

¢ Acianéticas:
- Cortocircuitos izquierda-derecha (50%).
- Obstructivas.
- Miocardiopatfas.
- Anomalias coronarias.
- Insuficiencias valvulares.

¢ Cianéticas:

— Flujo pulmonar aumentado: se presentan con insu-
ficiencia cardiaca. Pueden desarrollar hipertensién
pulmonar (HTP).

— Flujo pulmonar disminuido: no desarrollan HTP.

CORTOCIRCUITOS IZQUIERDA-DERECHA

Dan lugar a un aumento del volumen de sangre del lado
izquierdo (sistémico) al derecho (pulmonar).

Los sintomas vienen condicionados por el hiperaflujo
pulmonar, que a su vez depende de:

- Tamafio de la comunicacién.

— Localizacién: auricular, ventricular, auriculoventricular
o0 grandes vasos.

- Resistencia al paso de flujo: en periodo neonatal, como
las resistencias vasculares pulmonares son elevadas, el
cortocircuito izquierda-derecha es minimo, y serd cuando
estas bajan, en las primeras semanas de vida, cuando
se ponga de manifiesto el cortocircuito y aparezcan los
sintomas.

Comunicacién interauricular (CIA)

En presencia de una CIA, la direccién del shunt es
izquierda-derecha y se produce una mezcla con sangre
no oxigenada en la auricula derecha. El flujo de sangre
extra recircula entre pulmén y corazén sobrecargando-
los de volumen (auricula derecha, ventriculo derecho,

Correspondencia: Sara Rellan Rodriguez. Unidad de Cardiologia Pediatrica. Servicio de Pediatria. Hospital Clinico

Universitario. Valladolid.

Correo electrénico: srellan@saludcastillayleon.es
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arteria pulmonar y auricula izquierda), pudiendo causar
alteraciones clinicas, aunque mas leves y de aparicion mas
tardia que las causadas por el ductus o la comunicacion
interventricular. Estas alteraciones pueden ser, en niflos
pequefios, curva de peso lenta y tendencia a infecciones
respiratorias bajas. En nifios mayores puede observarse
intolerancia al ejercicio.

Comunicacién interventricular (CIV)

En el tabique interventricular existe un agujero. Por la
CIV pasa sangre oxigenada del ventriculo izquierdo (VI), que
tiene mayor presion, al ventriculo derecho (VD) con menor
presion, donde se mezcla con la sangre no oxigenada que
proviene de la auricula derecha (AD), y regresa de nuevo al
pulmén para oxigenarse de forma innecesaria, porque ya es
una sangre oxigenada. Como consecuencia de esta sangre
que recircula se produce una sobrecarga de trabajo de los
pulmones y las cavidades izquierdas del corazon (porque esa
sangre que recircula regresa al ventriculo izquierdo) y estas
cavidades acaban dilatdndose. Esta sobrecarga circulatoria
puede causar insuficiencia cardiaca (trabajo respiratorio,
fatiga, escasa ganancia ponderal) y con el tiempo ocasio-
nar hipertensién pulmonar. La evolucion va a depender del
tamafio de la CIV: cuanto mas grande es el agujero, mas
sangre recircula y mas sobrecarga habrd, disminuyendo la
posibilidad de cierre esponténeo.

Canal auriculoventricular (canal AV)

Dentro del corazén, la sangre oxigenada de la auricula
y el ventriculo izquierdos (tienen mds presion) pasa a la
AD y el VD (tienen menos presion) a través de la CIA'y
CIV respectivamente. Desde estas cavidades derechas, esta
sangre se dirige hacia el pulmén, para reoxigenarse intitil-
mente, mezclada con la sangre sin oxigeno que proviene de
las cavas. El resultado es que el pulmon esta sobrecargado
con un exceso de sangre de ambos tipos que recircula con-
tinuamente entre pulmén y corazén.

Esta sangre “extra” sobrecarga de trabajo a todo el cora-
z6n y la situacion se ve agravada, ademas, por la insuficien-
cia de las valvulas mitral y trictispide. Sila cardiopatia no se
corrige, en pocos meses se produce una insuficiencia cardiaca
severa y/o hipertensién pulmonar que, con el tiempo, se
hace irreversible.

Los sintomas clinicos son mucho mas livianos, o incluso
ausentes, en formas incompletas de canal, pues no existe el
paso de sangre a nivel ventricular porque no tienen CIV.

Antes de la cirugfa, los nifios portadores de canal AV
completo presentan dificultad respiratoria, cansancio con
las tomas, hiporexia, aspecto de la piel palida y moteada y

S. RELLAN RODRIGUEZ

mala ganancia de peso causada por el exceso de sangre que
se acumula en sus pulmones, lo cual provoca un aumento
del gasto calérico. Son los sintomas tipicos de la insuficiencia
cardiaca.

Ductus

El ductus arterioso es un vaso que conecta la aorta a la
arteria pulmonar ya fuera del corazén, presente durante
el periodo fetal. El feto dentro de la madre necesita tener
el ductus abierto para sobrevivir, pues, al no respirar con
los pulmones, el corazén precisa de comunicaciones para
poder enviar la sangre oxigenada que recibe de la placenta
materna y distribuirla por el resto del cuerpo. El ductus es
una de estas comunicaciones.

Alnacer y comenzar a funcionar los pulmones del nifio,
el ductus ya no hace falta y se suele cerrar espontdneamente
en los primeros dias de vida postnatal, debido a la pérdi-
da del estimulo de las prostaglandinas maternas liberadas
durante el embarazo, al cambio de la hemodindmica circu-
latoria y al aumento de los niveles de oxigeno en sangre.

Sin embargo, algunos ductus no se cierran en fase post-
natal y esta situacion es mucho mas frecuente en recién naci-
dos prematuros, pues a mayor inmadurez, mds frecuente
es que el ductus continte abierto indebidamente. El ductus
permeable permite el paso de sangre oxigenada de la aorta
(tiene mas presion) a la arteria pulmonar (tiene menos pre-
si6n) y a los pulmones, inttilmente, pues ya esta oxigenada,
mezcldndose con la sangre no oxigenada que proviene del
ventriculo derecho. Este flujo de sangre “extra” sobrecarga
al pulmon y al corazén (auricula y ventriculo izquierdos)
aumentando el trabajo de este tltimo.

La clinica que puede presentar el paciente va a depender
del tamafio del ductus y la cantidad de sangre que pueda
pasar a través de este.

OBSTRUCTIVAS

Estenosis adrtica

La estenosis adrtica consiste en una “estrechez” que obs-
taculiza el paso de la sangre desde el ventriculo izquierdo
hacia la aorta. El ventriculo izquierdo tiene que impulsar
la sangre a todo el cuerpo con mayor fuerza y a mas pre-
sion para vencer el obstdculo de la estenosis aértica. Si la
estrechez es importante y no se soluciona, con el tiempo el
ventriculo izquierdo se deteriora y fracasa en su funcién.
Esa “estrechez” puede estar en diferentes localizaciones,
definiendo los tipos de estenosis: subadrtica, valvular o
supravalvular (Williams-Beuren).
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Estenosis pulmonar (EP)

Se trata de una estrechez en el tracto de salida del ven-
triculo derecho hacia la arteria pulmonar. Se localiza en el
infundibulo del ventriculo derecho, valvula pulmonar o en
la arteria pulmonar. El ventriculo derecho tiene que impulsar
la sangre hacia el pulmén con mayor fuerza y a mas presién
para salvar el obstaculo de la estenosis pulmonar, generando
con el tiempo una hipertrofia del ventriculo derecho.

Dependiendo del grado de estenosis, los pacientes estan
asintomaticos si la EP es leve o moderada, mientras que aque-
llos con estenosis severa pueden presentar disnea, fatiga, cia-
nosis y clinica de insuficiencia cardiaca. Esto es debido a que
un grado significativo de estrechez se acompafia con el tiempo
de deterioro del ventriculo derecho y fracaso en su funcion.

La estenosis valvular pulmonar en ocasiones se pre-
senta de forma familiar, y la posibilidad de recurrencia en
hermanos ronda una incidencia del 2-3%. Algunos sindro-
mes asocian con frecuencia estenosis pulmonar: sindrome
de Noonan (aparece aproximadamente en el 50% de estos
pacientes), sindrome de Leopard y neurofibromatosis.

Coartacién de aorta

La coartacion de aorta es una estrechez de la aorta que
se sitta distalmente al arco adrtico, después de haber dado
origen a la arteria subclavia izquierda, en su union con la
aorta descendente, en una zona llamada istmo a6rtico. Debi-
do a esta circunstancia, el ventriculo izquierdo tiene que
impulsar la sangre con mas fuerza, de tal forma que consiga
superar este obstaculo (la estrechez de la aorta) y llegar a la
parte inferior del cuerpo y a los 6rganos abdominales. Como
consecuencia de esta estrechez, se puede producir HTA en
la mitad superior del cuerpo y, sin embargo, los érganos
abdominales y las piernas apenas reciben sangre oxigenada
o la reciben con dificultad.

El diagnéstico, hoy dia, suele llevarse a cabo en el perio-
do prenatal o bien, dependiendo de la severidad de la coar-
tacién, en los primeros meses de la vida.

Si esta estrechez es muy severa, los recién nacidos pue-
den presentar signos de insuficiencia cardiaca y bajo gasto.
Para evitar esta situacion critica, se administran prosta-
glandinas intravenosas, que mantienen el ductus arterioso
abierto, para asi garantizar la llegada de sangre a la parte
inferior del cuerpo.

La coartacion puede ser aislada o asociarse a la hipopla-
sia del arco aértico. También puede asociarse a otras lesiones
intracardiacas de diferente prondstico: desde una comuni-
cacion interventricular hasta un complejo patolégico que
abarca el lado izquierdo del corazén y que se conoce como
el sindrome de Shone.
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MIOCARDIOPATIAS

Miocardiopatia dilatada

En estos pacientes existe una incapacidad para bombear
sangre hacia el territorio sistémico y/o hacia los pulmones.
Se produce un deterioro progresivo de la funcién y, como
consecuencia de ello, se produce un estancamiento de la
sangre en un ventriculo globuloso, asi como en los érganos
adyacentes, como el higado y los pulmones, apareciendo
sintomas de insuficiencia cardiaca.

Miocardiopatia hipertréfica

En los pacientes con este tipo de miocardiopatia el mio-
cardio es més grueso de lo normal, debido a una enfermedad
del propio musculo. El miocardio pierde elasticidad (riesgo
de disfuncién e insuficiencia cardiaca), el miocardio se oxi-
gena con dificultad (riesgo isquémico) y puede producirse
una obstruccion a la salida de sangre desde el ventriculo
izquierdo, aumentando asi el grosor del miocardio.

Suele detectarse en adolescentes y adultos jovenes, y
raramente en nifos. La aparicién de la miocardiopatia hiper-
tréfica en edades tempranas, y especialmente en el primer
ano de vida, es excepcional y conlleva un peor pronéstico.

Existen formas familiares, las mas frecuentes, y secun-
darias a otras enfermedades como la esclerosis tuberosa,
neurofibromatosis, sindrome de Noonan o sindrome de
Turner, entre otras.

Miocardiopatia no compactada

Se trata de una enfermedad que afecta al miocardio y
le confiere un aspecto “esponjoso” en lugar del aspecto liso
que presenta normalmente el ventriculo izquierdo. Suele
afectar con mayor frecuencia al ventriculo izquierdo y da
lugar a disfuncién ventricular y arritmias.

ANOMALIAS CORONARIAS

Las arterias coronarias son los vasos que irrigan al cora-
z6n. De la parte mds proximal de la aorta salen dos arterias
coronarias: la derecha y la izquierda.

*+ Laizquierda irriga la pared del ventriculo izquierdo y
la auricula izquierda.

* Laderecha lleva sangre oxigenada a la pared muscular
del ventriculo derecho, auricula derecha y también irriga

la parte inferior del VI.

Hay multiples anomalias congénitas y adquiridas de
las arterias coronarias que se pueden presentar en la edad
pediétrica:



+ Arteria coronaria naciendo de la arteria pulmonar
(ALCAPAY ARCAPA).

* Fistula coronaria.

* Origen aértico andmalo de las arterias coronarias
(AAOCA).

* Enfermedad de Kawasaki.

CARDIOPATIAS CIANOTICAS CON FLUJO
PULMONAR AUMENTADO

Trasposicion de grandes vasos

Esta cardiopatia se define por una concordancia auricu-
loventricular y una discordancia ventriculoarterial. La situa-
cién hemodindmica es critica, pues la sangre oxigenada del
ventriculo izquierdo, en lugar de dirigirse hacia la aorta,
vuelve inttilmente al pulmén a oxigenarse de nuevo; pero
lo mas grave es que la sangre no oxigenada del ventriculo
derecho, en vez de ir al pulmén a oxigenarse, llega hasta
la aorta y los 6rganos no reciben el oxigeno que necesitan.
Esta situacion, si se mantiene y no hay mezcla de las dos
circulaciones, es incompatible con la vida.

Estos nifios sobreviven gracias a que estan abiertas unas
estructuras fetales que permiten que se mezclen y se crucen
las dos circulaciones: el ductus arterioso y el foramen oval,
que se mantienen abiertos de forma natural o, lo que es mas
frecuente, mediante tratamiento especifico (prostaglandinas
para mantener abierto el ductus y la técnica de Rashkind
para ampliar la comunicacion interauricular). A través de
ellos se intercambia, entre ambos circuitos, un minimo de
sangre suficiente para que el nifio sobreviva hasta la cirugia,
de forma que la sangre no oxigenada pasa a través de la
CIAy ductus a los pulmones para oxigenarse y la sangre
oxigenada pasa a través de la CIA a todo el cuerpo.

Hipoplasia de ventriculo izquierdo

Se caracteriza por una atresia o estenosis mitral y adrtica
que a su vez condicionan una hipoplasia de ventriculo izquier-
do. La sangre no oxigenada procedente de las cavas y la san-
gre oxigenada que llega por las venas pulmonares se mezcla
y pasa al ventriculo derecho y de este a la arteria pulmonar.
En esta tltima la sangre se bifurca en dos circulaciones: una
hacia los pulmones y la otra hacia la aorta a través del ductus.

En ambas circulaciones, pulmonar y aértica, la sangre
estd mezclada, de forma que el sistema es poco eficiente, ya
que parte de la sangre que llega al pulmén llega indtilmen-
te, pues ya estd oxigenada, y parte de la sangre que llega
al resto del cuerpo llega también intitilmente, pues no esta
correctamente oxigenada.

S. RELLAN RODRIGUEZ

Es esencial que el ductus y la CIA se mantengan abier-
tos. Incluso con ambas estructuras abiertas no es facil la
evolucién de estos nifios, pudiendo producirse de forma
precoz un shock cardiogénico y fallo multiorganico por
bajo gasto.

Truncus

La sangre oxigenada del ventriculo izquierdo se mezcla,
a través de la CIV, con la sangre no oxigenada que proviene
de la auricula derecha y del ventriculo derecho, de forma
que regresa al pulmoén inttilmente para oxigenarse, estan-
do ya previamente oxigenada. Se produce una situacién de
hiperaflujo pulmonar que puede desembocar en insuficiencia
cardiaca e hipertensién pulmonar.

Drenaje venoso pulmonar anémalo total

En circunstancias normales las venas pulmonares drenan
en la auricula izquierda, pero en el caso de esta patologia las
cuatro venas desembocan en la auricula derecha o en alguna
de sus venas afluentes.

Se diferencian tres tipos:

1. Supracardiaco (el més frecuente): las venas pulmonares
drenan en la cava superior o la innominada.

2. Intracardiaco: drenan directamente en la auricula dere-
cha.

3. Infracardiaco (mds habitual problemas obstructivos): el
drenaje es a la vena cava inferior o a la porta.

Las venas pulmonares drenan a las sistémicas a través de
un colector y se produce una mezcla de sangre oxigenada y
no oxigenada, dando lugar a una sobrecarga de cavidades
derechas e hiperaflujo hacia los pulmones, que causa insu-
ficiencia cardiaca e hipertension pulmonar.

La existencia de una comunicacién interauricular es obli-
gada en esta cardiopatia, pues solo asi puede pasar algo de
sangre mezclada a la auricula izquierda y desde ahi llegar
al territorio sistémico.

CARDIOPATIAS CIANOTICAS CON FLUJO
PULMONAR DISMINUIDO

Tetralogia de Fallot

Esta cardiopatia se define por la presencia de una comu-
nicacion interventricular amplia, acabalgamiento adrtico,
estenosis pulmonar e hipertrofia de ventriculo derecho.

Si la estenosis pulmonar es muy severa aparece cianosis
marcada en reposo. La sangre no oxigenada del ventriculo
derecho apenas puede salir hacia los pulmones a oxigenarse
debido a la obstruccion y se desvia hacia la aorta a través
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de la CIV. En la aorta se mezclan ambos tipos de sangre: la
oxigenada del ventriculo izquierdo y la no oxigenada del
ventriculo derecho.

Si el nifio tiene sintomas (cianosis marcada y/o crisis
hipoxémicas), se debe operar lo antes posible. En nifios asin-
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tomaticos, la correccion electiva se indica a los 4-6 meses de
edad en la mayoria de los grupos quirtrgicos. La correccién
consiste en cerrar la CIV con parche, de forma que la aorta
quede conectada con el ventriculo izquierdo, y corregir la
estenosis pulmonar.
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INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas son las malformaciones con-
génitas mds frecuentes, con una incidencia que clasicamente
se ha establecido entre 8 y 10 casos por cada 1.000 recién
nacidos. No obstante existe cierta heterogenicidad segtin el
area geografica y la metodologia de los estudios®. Aunque
una proporcién importante de los defectos cardiacos con-
génitos no representan una amenaza directa para la vida
del recién nacido, entre el 20 y el 25% son defectos criticos
que requieren atencion médica o quirtirgica urgente, por lo
que es preciso realizar en estos casos un diagnéstico lo mas
precoz posible®. A este respecto, en los tltimos afios estamos
asistiendo a un aumento de las tasas de diagndstico prena-
tal, lo que ha demostrado reducir la mortalidad de estos
pacientes®4. A esto hay que afadir la implementacion del
cribado con pulsioximetria, que ha demostrado ser un méto-
do eficaz para la deteccién temprana de defectos cardiacos
criticos no diagnosticados de forma prenatal e igualmente
ha demostrado disminuir la mortalidad (5). En Espafia, la
Sociedad Espafiola de Neonatologia, a través de su Comité
de Estandares, publicd las recomendaciones al respecto en
el ano 2018 comentadas también por la Sociedad Espanola
de Cardiologfa Pediétrica®.

Pero a pesar de estos avances, aproximadamente un
20-30% de los defectos cardiacos criticos se diagnostican de
forma tardia®. Tanto si nos enfrentamos a un caso asin-

tomatico detectado mediante cribado con pulsioximetria
como a un paciente con clinica establecida es necesario seguir
una pauta de actuacién. Las cardiopatias se presentan en el
neonato de formas diversas aunque limitadas, simulando a
veces cuadros no cardiolégicos, y pudiendo, en ocasiones,
asociarse a otras patologias. El abordaje de estos nifios va
a ser variable en funcién de la institucién en la que desem-
pefiemos nuestro trabajo, estando condicionado de forma
muy importante por la accesibilidad a la ecocardiografia.

CLASIFICACION FISIOPATOLOGICA

Cualquier recién nacido con signos o sintomas que sugie-
ran una enfermedad cardiaca y/o una prueba de cribado
con pulsioximetria positiva (que no se expliquen por otra
patologia) debe someterse a un examen ecocardiografico lo
antes posible. La ecocardiografia es el pilar del diagnéstico
de las cardiopatias congénitas. Por tanto, dependiendo de
su disponibilidad o no seguiremos una pauta de actuacién
u otra. Cuando tengamos la posibilidad de realizar el diag-
nostico definitivo con la ecocardiografia se iniciard el trata-
miento de soporte, que incluira en la mayoria de los casos,
entre otros, la administracion de prostaglandinas (PGE1)
para mantener la permeabilidad ductal.

En los casos en los que no se disponga de esta alternati-
va deberemos seguir una rutina de actuacién, comenzando
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siempre por una historia clinica y una exploracién fisica
detalladas, apoyandonos en exploraciones complementa-
rias como el electrocardiograma y la radiografia de térax
que, si bien en ocasiones pueden ofrecer hallazgos tipicos,
la mayoria de las veces son inespecificos.

No obstante, para realizar una correcta orientacién diag-
nostica es necesario conocer los defectos mas frecuentes a
los que nos podemos enfrentar y sus bases fisiopatoldgicas.

Las cardiopatias congénitas criticas mds frecuentes se
pueden clasificar en los siguientes grupos(10:

1. Cardiopatias congénitas con flujo sistémico
dependiente del ductus

¢ Coartacién de aorta.

¢ Sindrome de corazén izquierdo hipoplasico (SCIH).

* Estenosis adrtica critica.

* Complejo de Shone.

e Interrupcion del arco aértico.

Constituyen el grupo que con mds frecuencia se diag-
nostica de forma tardia, particularmente la coartacién de
aorta®™. Dependiendo de la gravedad morfologica, el ven-
triculo derecho asume la circulaciéon pulmonar y en mayor o
menor medida la sistémica a través del ductus. En ausencia
de flujo anterégrado en el lado izquierdo, la perfusion cere-
bral y coronaria también depende de la perfusion retrégrada
desde el ductus.

Se manifiestan clinicamente con signos y sintomas de
hipoperfusién sistémica, distrés respiratorio e incluso shock
cardiogénico, que seran de mayor o menor magnitud y rapi-
dez de instauracion segtin la cardiopatia. La taquipnea suele
ser el sintoma mds precoz.

2. Cardiopatias congénitas con flujo pulmonar
dependiente del ductus

e Estenosis pulmonar critica.

e Atresia pulmonar con septum integro.

e Atresia pulmonar con CIV.

* Atresia tricuspidea con comunicacion interventricular

(CIV) restrictiva o estenosis pulmonar.
* Formas severas de tetralogia de Fallot.
* Anomalia de Ebstein severa.

3. Trasposicion de grandes arterias

En estos dos grupos la cianosis que no responde a la
administracion de oxigeno es el sintoma principal.

En el caso de la trasposicién de grandes arterias sin
comunicacion interventricular, la comunicacion entre las
auriculas es la conexién mas eficiente para evitar la hipoxe-
mia critica. En caso de que este defecto sea restrictivo se
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producira una hipoxemia profunda con acidosis metaboélica,
a pesar de la infusién de prostaglandinas, y sera precisa la
realizacion de una atrioseptostomia con balén como proce-
dimiento de emergencia.

4. Otras cardiopatias
* Drenaje venoso pulmonar anémalo total (DVPAT).
* Truncus arterioso con insuficiencia de la valvula tron-
cal significativa.
¢ Corazon univentricular con desequilibrio de circula-
cion sistémica o pulmonar.
En este grupo hay que destacar el drenaje venoso pul-
monar anémalo total con obstruccién, ya que se trata de una
cardiopatia que supone una emergencia quirtrgica.

ORIENTACION DIAGNOSTICA INICIAL

Como se ha comentado anteriormente en la rutina de
actuacién para la asistencia al neonato con sospecha de car-
diopatia conggnita critica, debemos comenzar por la realiza-
cién de una historia clinica y exploracion fisica detalladas.

En la historia clinica investigaremos los antecedentes
familiares de cardiopatia y de muerte stbita. Prestaremos
especial interés a los antecedentes maternos y del embarazo,
en busca de enfermedades maternas como el lupus eritema-
toso sistémico, la fenilcetonuria o la diabetes, tratamientos
con algunos farmacos como los antiepilépticos, ingesta de
toxicos como el alcohol u otras drogas, o infecciones durante
la gestacién. Ademas serd importante valorar las ecografias
fetales y la asociacion con otras malformaciones congénitas,
arteria umbilical tinica o la gestacién miltiple. Por tltimo, la
presencia de algunos factores perinatales como los factores
de riesgo infeccioso, la aspiracién de meconio o la pérdida de
bienestar fetal nos pueden orientar en el diagnéstico diferen-
cial. En cuanto al cuadro clinico, el tiempo de presentacién
de la sintomatologia y la forma de progresion de la misma
también serdn importantes.

En la exploracién fisica nos detendremos en una serie
de aspectos:

— Actitud: si el neonato esta activo, decaido o irritable.

- Color: cianosis, palidez.

- Patrén respiratorio: signos de distrés (valorados median-
te el test de Silverman), taquipnea (respiracién rapida y
trabajosa), polipnea o hiperpnea (respiracién profunda
y sin esfuerzo).

- Fenotipo: buscando sindromes caracteristicos o anoma-
lias cromosomicas asociados a cardiopatia congénita,
como las trisomias 13, 18 y 21 o el sindrome de Turner.



- Perfusion periférica, valorada midiendo el relleno capilar.

- Palpacion de pulsos periféricos y relacién entre el pulso
femoral y braquial derecho.

- Auscultacién?: buscando soplos en ambos hemitérax,
pero también en cabeza, abdomen y espalda. La valo-
racién de los soplos y los tonos cardiacos durante las
primeras horas de vida tiene un valor limitado, sobre
todo por las altas presiones del territorio pulmonar. Es
necesario conocer que menos de la mitad de los recién
nacidos con malformaciones cardiacas congénitas tienen
soplo y que estos no aparecen con mayor frecuencia en
las cardiopatias mas graves.

- Exploracién general: presencia de hepatomegalia, tem-
peratura de la piel, etc.

Podremos ayudarnos de exploraciones complementarias
bésicas, como la radiografia (Rx) de térax y el electrocar-
diograma (EKG)™), ademds de la analitica de sangre. La
administracion al recién nacido de oxigeno al 100% durante
unos minutos (test de la hiperoxia) puede ayudarnos en el
diagnéstico diferencial entre cianosis de causa cardiaca y
respiratoria.

Al valorar una radiografia de térax en estos nifios segui-
remos una sistematica para evaluar la posicion, tamafio y
forma de la silueta cardiaca, el situs viscero-atrial, la posicion
y silueta de los grandes vasos, el timo y los campos pulmo-
nares incluyendo el parénquima y la vascularidad pulmonar.

El electrocardiograma puede aportar informacién, aun-
que suele ser inespecifico. De la misma forma que con la
radiologfa, deberemos seguir la sistematica de interpretacion
habitual®2.

Con respecto a la clasificacién previa, los principales
hallazgos que encontraremos seran los siguientes:

1. Cardiopatias congénitas con flujo sistémico
dependiente del ductus

Se caracterizan por presentar una obstruccién severa
a la salida del ventriculo izquierdo y al cursar con distrés
respiratorio y signos de bajo gasto cardiaco los pacien-
tes presentardn en la exploracion, entre otros hallazgos,
taquipnea, pulsos débiles en las cuatro extremidades, pali-
dez, frialdad acra, mala perfusion periférica, oligoanuria,
acidosis metabdlica.

En la radiografia de térax podremos encontrar aumento
de vascularidad pulmonar en forma de congestion veno-
sa y un grado variable de cardiomegalia en los casos de
obstruccién izquierda grave, como la coartacién de aorta
o la estenosis adrtica critica. A ello se puede anadir como
hallazgo electrocardiografico anémalo signos de hipertrofia
ventricular izquierda.

F. CENTENO MALFAZY COLS.

En el sindrome de corazén izquierdo hipoplasico la
radiografia de térax mostrara cardiomegalia debido al creci-
miento de cavidades derechas y habra congestion pulmonar
en la mayoria de los casos, aunque en los pacientes con fora-
men oval restrictivo la cardiomegalia serd menos prominente
y en los campos pulmonares habrd edema o un patrén de
infiltrado reticular por hipertension venosa.

Cuando nuestra sospecha diagndstica nos oriente hacia
este grupo de cardiopatias, el tratamiento se convierte en una
emergencia, precisando la administracion de PGE1, el uso de
inotropicos y diuréticos y, con frecuencia, la administracién
de oxigeno y la ventilaciéon mecanica.

El diagnoéstico diferencial debe realizarse con otras cau-
sas de bajo gasto, especialmente con la sepsis, por lo que la
administracién de antibiticos tras la recogida de cultivos
estaria recomendada hasta confirmar el diagndstico.

2. Cardiopatias congénitas con flujo pulmonar
dependiente del ductus y trasposicién de grandes
arterias

Son cardiopatias con obstruccion severa de la salida del
ventriculo derecho o con desconexién entre el ventriculo
derecho y la arteria pulmonar, por lo que el flujo pulmonar
depende fundamentalmente del ductus arterioso. El sintoma
predominante es la cianosis, habitualmente acompafada de
polipnea sin trabajo respiratorio, y suelen debutar en las
primeras 72 horas de vida. Suelen presentar saturaciones
de oxigeno inferiores al 75%, y no responden al test de la
hiperoxia.

En estos pacientes el hallazgo de un electrocardiograma
con eje izquierdo y flujo pulmonar disminuido nos debe
orientar hacia el diagndstico de atresia tricuspidea o pulmo-
nar con septo interventricular integro. Si el eje es derecho
y en los campos pulmonares aparece plétora es probable
que estemos ante un paciente con trasposicién de grandes
arterias, mientras que si el eje es derecho y la vascularidad
pulmonar estd disminuida es mas probable que nos enfren-
temos a una estenosis pulmonar o a una anomalia de Ebs-
tein en el caso de que haya cardiomegalia severa. Algunas
morfologias de silueta cardiaca son caracteristicas, como el
corazon en zueco (punta cardiaca elevada y ausencia de cono
pulmonar) en la tetralogia de Fallot o el corazén en huevo
sobre el diafragma (por ausencia del pediculo vascular) en
la trasposicion de grandes arterias.

Cuando sospechemos una cardiopatia de este grupo ini-
ciaremos tratamiento con PGE1. En algunos casos como la
tetralogia de Fallot, con buen flujo de salida del ventriculo
derecho y buenas ramas pulmonares, y en la trasposicién con
CIV grande sin coartacién, las prostaglandinas pueden no ser
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necesarias. La administracion de inotrépicos y de Oz no esta
indicada de entrada, aunque puede ser necesaria en algunos
casos (D-TGA con CIV grande e hiperaflujo pulmonar con o
sin coartacién). El diagndstico diferencial debe hacerse con
problemas pulmonares y neurolégicos, y sobre todo con la
hipertensién pulmonar persistente del recién nacido.

3. Otras cardiopatias

En este grupo destaca el drenaje venoso anémalo total,
ya que constituye la cardiopatia que presenta unas menores
tasas de diagndstico prenatal y es un defecto cardiaco poco
comun, por lo que es importante no olvidarlo en caso de
duda. Estos pacientes pueden estar gravemente enfermos,
con cianosis pronunciada y taquicardia y disnea, que pueden
desarrollarse en las primeras horas de vida produciéndose
un edema pulmonar rdpidamente, en particular si existe
obstruccion del drenaje y cuando se aplica prostaglandina.
El cuadro clinico puede parecerse a un sindrome de difi-
cultad respiratoria y, por tanto, retrasar el diagnéstico. La
radiologfa de térax muestra signos de congestion pulmonar
con edema pulmonar o linfangiectasia (pulmén blanco), y
puede aparecer la silueta cardiaca en “muiieco de nieve”.
La terapia se basa en el soporte respiratorio y el tratamiento
con diuréticos para la estabilizacion previa al traslado a un
centro con cirugfa cardiaca. Es una cardiopatia no ductus
dependientes, por lo que no precisan la administracion de
prostaglandinas.

APOYO ECOCARDIOGRAFICO

Cuando podamos ayudarnos de apoyo ecocardiogréfico
intentaremos describir una serie de hallazgos:

- Lapresencia de cortocircuito izquierda-derecha o dere-
cha-izquierda a nivel del foramen oval o del ductus
cuando existen.

- La simetria de las cdmaras cardiacas, la permeabilidad
de las valvulas auriculoventriculares y la integridad de
los tabiques.

- La existencia o no de dos grandes vasos, y si estos se
cruzan. Una discrepancia de tamafio del doble de un
vaso con respecto al otro sugiere la existencia de una
circulacion ductus dependiente o de una coartacién de
aorta asociada.

- La permeabilidad del arco adrtico.

En definitiva, cuando sospechemos una cardiopatia con-
génita intentaremos aproximarnos al diagndstico en funcién
de nuestras posibilidades. Nuestro objetivo sera entender
lo que le pasa al nifio, administrando los tratamientos que
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pudieran ayudarle. Los errores en el diagnéstico final no
tendran repercusién en el nifio si la aproximacion diagnos-
tica es correcta.

ESTABILIZACION INICIAL Y TRATAMIENTO

La estabilizacién del paciente antes de trasladar al nifio al
hospital de referencia es un punto fundamental, pues debe-
mos recordar que el peor hospital es mejor que la mejor de
las ambulancias.

Como medidas de soporte debemos corregir la acidosis
y las alteraciones hidroelectroliticas cuando estén presentes.
Otro punto importantisimo serd el conseguir un acceso veno-
so adecuado, recomendandose la canalizacion de la vena
umbilical o la insercion de un catéter epicutdneo. Cuando
esto no sea posible, podremos manejarnos con vias venosas
periféricas. En cualquiera de los casos, debemos fijar bien
los catéteres para evitar su desplazamiento.

Como medida fundamental nos plantearemos la nece-
sidad o no de prostaglandina E1, un potente vasodilatador
pulmonar que se utiliza para la apertura y/o el manteni-
miento de la permeabilidad del ductus arterioso. Ante la
duda, iniciaremos el tratamiento con perfusion continua de
PGE1, a una dosis inicial de 0,1 pg/kg/min y de manteni-
miento 0,03-0,05 ng/kg/min. Las cardiopatias con hiperaflu-
jo pulmonar no necesitan prostaglandinas, pues aumentaran
el flujo hacia el pulmén. Un tema discutido es la intubacién
sistemdtica cuando administramos PGE1 debido al riesgo de
apneas. Tendremos que valorar el riesgo de una intubacién
durante el traslado en funcién de la experiencia del personal
que vaya a realizarlo. En nuestra unidad, cuando el nifio
lleva unas pocas horas en la unidad con prostaglandinas sin
que se produzcan apneas (lo cual ocurre con relativa frecuen-
cia mientras se organiza el traslado), no recomendamos la
intubacion sistematica si no es necesaria por otros motivos.
Debemos conocer otros efectos secundarios asociados a la
administracion de PGE1 como la hipertermia y la irritabili-
dad, ademds de efectos secundarios a largo plazo como la
hiperostosis cortical y la hiperplasia de la mucosa antral.

La necesidad o no de inotrépicos dependerd de la situa-
cion del paciente. En general seran beneficiosos, aunque en
determinadas patologias, como la tetralogia de Fallot, pue-
den ser perjudiciales.

La ventilacién mecanica no serd electiva en los pacientes
del primer grupo, aunque pueden precisarla. En los otros
dos grupos suele ser necesaria, aunque debemos recordar
que el oxigeno es un vasodilatador pulmonar, por lo que
puede disminuir el paso a través del ductus hacia el territorio



sistémico en patologia severa del lado izquierdo, pudiendo
llegar a comprometer el flujo coronario. En cualquier caso,
la oxigenoterapia habitualmente carece de consecuencias
importantes, y por el contrario mejora el edema pulmonar
y ayuda a la correccién de la acidosis. En algunos pacientes
que estén estables podra emplearse la CPAP nasal como
método de soporte respiratorio.

CONCLUSIONES

El enfoque diagnéstico inicial del recién nacido con sos-
pecha de cardiopatia congénita nos debe permitir encuadrar-
lo en uno de estos grupos: cardiopatias congénitas con flujo
sistémico dependiente del ductus, cardiopatias congénitas
con flujo pulmonar dependiente del ductus y trasposicién
de grandes arterias, y otras cardiopatias.

No siempre es facil acertar con el diagndstico, pero debe-
mos orientar el mismo para indicar o no la administracién
de prostaglandinas.

De cara al traslado, es fundamental la estabilizacion pre-
via, incluyendo la canalizacién de una via venosa segura
y la intubacién y conexién a ventilacién mecénica cuando
sea necesario.
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Revision

Cribado de cardiopatias congénitas mediante pulsioximetria

M.L. SERRANO MADRID, L. CARDIEL VALIENTE, R. ROMERO GIL, A. PENA BUSTO

Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial de Soria.

INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas (CC) se definen como
aquellas alteraciones estructurales graves del corazén o de
los grandes vasos intratordcicos que tienen actualmente o
potencialmente importancia funcional®. El 25% requeriran
intervencion mediante cirugfa o cateterismo intravascular
durante el primer afio de vida, denomindndose cardiopatia
congénita critica®.

Las CC son las alteraciones congénitas mas prevalentes®.
Su incidencia en el nacimiento depende de los métodos que
se usan para estudiar a la poblacion, variando la prevalencia
encontrada de 6 a 13 casos por 1.000 recién nacidos vivos.

Existen factores que incrementan la probabilidad de pade-
cer cardiopatias al nacer: prematuridad, gestacién gemelar,
diabetes mellitus, enfermedades cardiacas maternas, etc.®.
A pesar de existir estos factores de riesgo, aproximadamente
el 90% de las CC aparecen en gestaciones de bajo riesgo®.

Actualmente se consideran una de las principales causas
de morbi-mortalidad infantil en los paises desarrollados.
Esta mortalidad puede alcanzar cifras hasta del 70% cuando
se asocia a cromosomopatias u otras malformaciones gené-
ticas, algo que ocurre en el 30% de los casos®. En los recién
nacidos con una lesion cardiaca critica, el riesgo de morbi-
mortalidad aumenta cuando hay un retraso en el diagnéstico
o en la derivacién a un centro de tercer nivel con experiencia
en el tratamiento®.

Hoy en dia la mayoria de las CC se diagnostican prena-
talmente, lo que garantiza el tratamiento adecuado desde
el momento del nacimiento. La presentacién clinica de las
cardiopatias no conocidas prenatalmente depende del tipo
de lesion y de su dependencia del ductus arterioso, lo que
puede retrasar la aparicién de signos y sintomas hasta su
cierre. En estos casos el cierre del ductus puede ocasionar un
répido deterioro clinico con consecuencias potencialmente
mortales?.

La prueba de pulsioximetria resulta una prueba facil,
rapida, sencilla e indolora para determinar la oxigenacion de
un paciente, pardmetro que puede estar alterado en ciertas
CC. Se trata ademés, de una prueba barata con estudios que
demuestran su rentabilidad coste/beneficio.

Los recién nacidos dados del alta del hospital con CC sin
diagnosticar presentan mayor morbi-mortalidad comparado
con aquellos detectados antes del alta. La pulsioximetria ha
sido propuesta como prueba para el despistaje de CC en el
recién nacido antes del alta hospitalaria, complementando al
diagnostico prenatal y la exploracion fisica®. Ademas, este
estudio ha sido bien aceptado tanto por el personal sanitario
como por las familias®.

En el siguiente trabajo se revisa el cribado de CC median-
te pulsioximetria y se expone el protocolo para deteccién
precoz de CC del Servicio de Pediatria del Complejo Asisten-
cial de Soria, adaptado a las recomendaciones de la Sociedad
Espafiola de Neonatologia.
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> 34 semanas gestacion, asintomatico,
primeras 24 horas tras el nacimiento

-

Cribado

—1<90% mano derecha o pie

90-94% en mano derecha o pie o
> 4% diferencia entre mano derecha y pie

>95% en mano derecha y pie y
< 3% diferencia entre mano derecha y pie

| Repetir cribado en 30-60 minutos |

Valorar evaluacién clinica

1 <90% mano derecha o pie

90-94% en mano derecha o pie o
> 4% diferencia entre mano derecha y pie

>95% en mano derecha y pie y
< 3% diferencia entre mano derecha y pie

Cribado positivo

‘ Evaluacion clinica inmediata ‘

Cribado negativo

Figura 1. Algoritmo de cribado de las cardiopatias congénitas recomendado por la Sociedad Espafiola de Neonatologia.

CRIBADO DE CARDIOPATIAS CONGENITAS
MEDIANTE PULSIOXIMETRIA

La Sociedad Espaiiola de Neonatologia, a través de su
Comision de Estandares, hace una recomendacion en febrero
de 2018, basada en la evidencia actual, para la implemen-
tacion en nuestro medio de la PO como cribado neonatal
de defectos cardiacos congénitos criticos (DCCC), y poder
ofrecer a estos recién nacidos el mejor tratamiento posible
en cada caso(.

Se basa en datos de una revision sistematica publicada
en 2012, en la que la sensibilidad del cribado con PO fue
del 76,5%, la especificidad del 99,9%, y el indice de falsos
positivos del 0,14%. Concluye que la PO cumple los criterios
para ser empleada como cribado de los DCCC(,

Dispositivos utilizados

Para obtener unos resultados 6ptimos los dispositivos
empleados en el cribado deben ser adecuados para uso neo-
natal; demostrar tolerancia al movimiento y una sensibilidad
alta en rango de saturaciones bajas, es decir, pulsioximetros
con tecnologia de extraccién de sefial (SET®)012.

Se debe realizar la medicién colocando un sensor preduc-
tal y otro postductal. La colocacion en estas dos posiciones
frente a un tnico sensor postductal incrementa el nimero

de DCCC detectadas en el cribado, aunque puede aumentar
los falsos positivos detectados(?.

Momento en el que se realiza

El momento en el que realizar la PO ha sido amplia-
mente discutido. En los diferentes algoritmos, el momento
varia entre las primeras horas de vida a pasadas las prime-
ras 24 horas. Tanto en los algoritmos europeos® como en
el de la Sociedad Espafola de Neatologia(® se recomienda
realizar la prueba entre las 12 y 24 horas. Esto se justifica
porque el cribado antes de las 12 horas aumenta el niimero
de falsos positivos, aunque también conlleva un aumento
del diagnéstico de procesos infecciosos y respiratorios. En
caso de alta muy precoz, el cribado debe realizarse antes
de la misma, en cualquier momento(. El cribado después
de las 24 horas disminuye el ntimero de falsos positivos,
pero da lugar al debut de ciertas cardiopatias antes de su
diagndstico precoz(?.

Interpretacién de los resultados

A principios de 2021, la Sociedad Espafiola de Neonato-
logia actualiza sus recomendaciones, publicando un algorit-
mo para la realizacion del cribado (Fig. 1)19. Este algoritmo
requiere de una interpretacién en funcién de los hallazgos
no solo numéricos, sino clinicos:
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e Un falso positivo es aquel en el que se demuestra que el
RN no tiene ninguna cardiopatia, pero puede tener otras
enfermedades (sepsis, bronconeumonia, neumotérax,
maladaptacién pulmonar) que cursen con hipoxemia,
luego lo podriamos considerar falso positivo “rentable”
y habria que investigarlas.

e Un falso negativo (en torno a un 3%) es aquel que con
cribado negativo tiene una cardiopatia congénita critica
(CCQ), esto es mas frecuente en el caso de obstruccion
al tracto de salida de ventriculo izquierdo(®).

La interpretacion de los diferentes resultados es basica
para disminuir la posibilidad de DCCC sin diagnosticar:

e LaSatO, < 90% indica claramente hipoxemia sea de ori-
gen pulmonar o cardiaca, por lo que la evaluacién clinica
y cardiolégica serd inmediata®?).

e La SatO; 90-95% puede darse en cardiopatias cianoge-
nas con mezcla de sangre o por retraso en el descenso
de presiones pulmonares; en cualquier caso este valor
mantenido en condiciones dptimas del RN nos llevara
a su evaluacion clinica y ecocardiogréfica.

* La diferencia pre postductal > 3% puede darse en dife-
rentes escenarios: SatO, normales en mano derecha y pie,
pero (SatO, 95-100%); SatO, anormal en ambos territorios
(SatO; < 95%); SatO, normal en uno y anormal en otro.
— Cuando la SatO, es mayor preductal que postductal,

las condiciones clinicas mas probables son: obstruccién
de tracto de salida del ventriculo izquierdo (sindrome
del corazén izquierdo hipoplasico, estenosis adrtica cri-
tica, interrupcion del arco adrtico o coartacién de aorta)
o hipertension pulmonar (con shunt derecha-izquierda
a través del foramen oval permeable y ductus arterioso
persistente).

- Cuando la SatO; es mayor postductal que preductal,
lo mas frecuente son trasposicién de los grandes vasos
con anomalias cono truncales(®).

e Elindice de perfusion (IP) hace referencia a la fuerza
del pulso arterial donde se aplica el sensor (cuantifica-
cién de la pletismografia). Su férmula fisica es: IP = AC/
DC x 100% donde AC= absorcién variable de la luz por
el monitor y DC = absorcion fija. Los valores normales
son 0,7-20-30%, de momento no incluido oficialmente en
los algoritmos de la Sociedad Espafiola de Neonatologia
pero puede tener su utilidad.

Un valor < 0,7% (p5) es patologico (< 0,45% con mayor
sensibilidad), aunque puede ser debido a mala perfusion de
la zona por frio o compresion del sensor en la zona, aumen-
tando los falsos positivos.

Un IP < 0,7 puede indicar CC con bajo flujo tisular sisté-
mico (obstruccién al tracto de salida del ventriculo izquierdo):
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si IP mayor en territorio preductal se debe sospechar interrup-

cién del arco adrtico o coartacion de aorta, mientras que si el
IP es mayor en territorio postductal orienta al sindrome del
corazén izquierdo hipoplésico o estenosis adrtica critica®.
Una vez conocidas las limitaciones del cribado hemos
de evaluar a cada paciente que presente un test positivo,
recordando que la ausencia de soplo y la presencia de pul-
sos femorales palpables no excluye una cardiopatia y debe
hacernos descartar patologia infecciosa y respiratoria(®.

Por todo ello, la evaluacion del RN con cribado positivos
se basard en:

* Exploracion detallada (especial interés en patrén respi-
ratorio, perfusion periférica (relleno capilar y gradiente
térmico), auscultacion cardiaca, pulsos centrales y peri-
féricos con toma de PANI (presion arterial no invasiva)
pre y postductal.

e Estudio cardiolégico (ECG, ecocardiografia 2D-Doppler).

* Monitorizaciéon de SatO, pre y postductal de manera
seriada.

* Estudios complementarios segiin antecedentes pueden
incluir gasometrias, hemocultivo, hemograma, bioqui-
mica con reactantes de fase aguda, Rx térax.

GUIA PARA EL CRIBADO DE CARDIOPATIAS
CONGENITAS MEDIANTE PULSIOXIMETRIA
DEL COMPLEJO ASISTENCIAL DE SORIA

Poblacion a la que realizar el cribado
Pacientes incluidos en el cribado: todos los recién nacidos

(RN) que cumplan los siguientes criterios:

1. Edad gestacional > 34 semanas.

Edad cronolégica entre las 12 y 24 horas de vida o antes
del alta.

3. Ingresados en Maternidad con su madre.

Asintométicos.

5. Ingresados en Neonatologia, pero sin necesidad de sopor-
te respiratorio (incluido aporte de O,). En caso de preci-
sarlo, la prueba se realizard tras la retirada del mismo.
Pacientes excluidos del cribado:

1. Recién nacidos que presenten clinica de insuficiencia
cardiaca o cianosis.

2. Exploracién fisica con datos de posible cardiopatia: soplo
significativo y alteracion de los pulsos femorales.

3. Sindromes malformativos que puedan asociar cardiopa-
tias congénitas.

4. Diagnostico prenatal de cardiopatia congénita.

En estos casos, la toma de SatO; pre y postductal se rea-
lizard precozmente en el momento de los hallazgos clinicos,

e
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> 34 semanas gestacion, asintomatico,
12-24 horas tras el nacimiento

Cribado

o

— £90% mano derecha o pie

90-94% en mano derecha o pie o
> 3% diferencia entre mano derecha y pie
olP<0,7

>95% en mano derecha y pie y
< 3% diferencia entre mano derecha y pie

Repetir a los 30-60 minutos
en condiciones 6ptimas*

<90% mano derecha o pie

90-94% en mano derecha o pie o
> 3% diferencia entre mano derecha y pie
olP<0,7

> 95% en mano derecha y pie y
< 3% diferencia entre mano derecha y pie

Cribado positivo

*Condiciones optimas: temperatura adecuada y tranquilo. IP: indice de perfusion.

Cribado negativo

Figura 2. Algoritmo de cribado de las cardiopatias congénitas del Complejo Asistencial de Soria.

independientemente de la edad gestacional y edad crono-
légica con realizacion precoz de estudio ecocardiografico.

Consentimiento informado

Se facilita la informacion del procedimiento de forma
oral y escrita y entregando el consentimiento informado a
los representantes legales de los pacientes que presentan los
criterios de inclusién descritos.

Registro de los datos

Tras la realizacion de la prueba se deja constancia de
las siguientes datos: edad cronolégica a la hora de la PO,
SatO; pre y postductal, diferencia de SatO, pre-post, indice
de perfusién (IP) y condiciones durante la prueba (suefio
profundo, llanto, frialdad acra).

Lugar de realizacién de la técnica

Se realizara en el Servicio de Neonatologia con el recién
nacido en su cuna, en un lugar habilitado para el mismo o
en la misma habitacion con la madre.

Personal encargado de realizar y registrar la prueba
Enfermeria entrenada en su realizacién e interpretacion
de las curvas de pulsioximetria, conocedora de los factores

ambientales que pueden interferir con los resultados de la
prueba.

Técnica

El recién nacido estara en las mejores condiciones para
la realizacion de la prueba:

1. Temperatura adecuada: se puede asegurar manteniéndo-
le en posicién canguro, en brazos de su madre o pecho

30 minutos antes de la PO
2. Tranquilo: si no lo esta se puede colocar al pecho de la

madre o administrar sacarosa 20%, segtin protocolo del

centro donde se realice.

Se le colocaran dos sondas de saturacion de Ox:

1. Una preductal (en la mano derecha, en su parte externa,
bajo el cuarto o quinto dedo, asegurando que el emisor

y receptor estén enfrentados).

2. Otra postductal (en uno de los pies, en su zona externa,
bajo el cuarto o quinto dedo).

Se encendera el pulsioximetro (tecnologia MASIMO
SET®). Se procederd a tomar y registrar la SatO; e IP en los
dos territorios, una a continuacion de la otra, no siendo nece-
saria la utilizacién de dos pulsioximetros simultaneamente.
Se conectara el pulsioxiemtro al sensor de la mano derecha
y, cuando la onda de pulsioximetria sea adecuada, al menos
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durante un minuto, se anotara el maximo valor de SatO,
preductal. A continuacion, se conectard al sensor del pie,
y se anotara la medida de SatO, postductal en las mismas
condiciones.

La medida y registro del indice de perfusién (IP) se rea-
lizara en paralelo con la medida de SatO, en ambos territo-
rios, asegurando en estos casos una adecuada temperatura
periférica del RN.

Interpretacién de los resultados
Los datos recogidos de la PO se interpretardn en funcién

del algoritmo mostrado en la figura 2.

¢ PO NEGATIVA (normal): SatO, > 94% en ambos territo-
rios y sin diferencia pre y postductal significativa (< 3%)
con IP > 0,7%.

* PO POSITIVA (patolégica): SatO, < 90% en mano derecha
o pie.

e PO DUDOSA: SatO, 90-94% pre o postductal o diferen-
cia de SatO, pre y postductal > 3% (sin importar si la
preductal es més alta que la postductal o viceversa) o
IP < 0,7% en mano o pie. En estos casos se repetirdn las
mediciones, una tnica vez, pasados 30-60 minutos.

CONCLUSION

Con la evidencia actual parece razonable recomendar el
cribado neonatal mediante PO en las primeras 24 horas des-
pués del nacimiento. Los protocolos de cada centro deberan
adaptarse teniendo en cuenta los recursos tanto materiales
como de personal de los que disponga.
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Revision

ECG pediatrico. Variaciones normales y alteraciones més

frecuentes

M.S. JIMENEZ CASSO

Unidad de Cardiologia Pedidtrica. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial de Segovia.

INTRODUCCION

Este escrito no pretende ser un curso de lectura sistema-
tica del ECG pediatrico, hay muy buenas guias y libros para
ello. Lo que se pretende es hacer un resumen de las caracte-
risticas principales y de las alteraciones mds frecuentes que
todo facultativo deberia conocer. Ademads, los electrocardié-
grafos que utilizamos suelen realizar una lectura especifica
para adultos, lo que lleva a dudas y errores cuando lo que
tenemos delante es el ECG de un nifio.

HISTORIA

Resulta importante conocer de dénde provienen los ins-
trumentos que en la actualidad nos parecen tan simples. El
origen del ECG se remonta a 1856, cuando Koelliker y Muller
confirman que una corriente eléctrica acompafia a cada latido
cardiaco. En 1887, Waller consigue un trazado de ondas en
papel, tras conectar las extremidades de un perro inicial-
mente y posteriormente de una persona a los polos de un
electrometro capilar. Las ondas las describi6 como a, b, ¢, d.

En 1894, Einthoven utiliza por primera vez el término
electrocardiograma y distingue las cinco deflexiones que
conocemos en la actualidad. Utiliza las letras de la segunda
mitad del alfabeto, P, Q, R, S, T, para diferenciarlas de las que

Waller habia descrito previamente. Einthoven fue Premio
Nobel de Fisiologia y Medicina en 1924 por el invento del
electrocardiografo.

SISTEMA VECTORIAL. COLOCACION
DE ELECTRODOS

El principio fisico en el que se basa el registro electrocar-
diografico de Einthoven tiene su fundamento bioeléctrico en
la teorfa del dipolo. A partir de €l, colocando unos electrodos
en unos lugares estandar, registramos los vectores de la des-
polarizacién eléctrica del corazén sobre un papel cuadricu-
lado. Si se acerca el vector de despolarizacion, tendremos
una deflexién ascendente en el papel; si se aleja, tendremos
una deflexion descendente y serd isodifasico; si se acerca y
luego se aleja, obteniendo una deflexién ascendente y luego
descendente. Comprendiendo el sistema vectorial, resulta
mucho mas fécil la lectura de los registros de ECG.

El triangulo de Einthoven constituye las tres primeras
derivaciones estandar bipolares descritas por él: I, IT y III.

A estas se anadieron las derivaciones monopolares AVL,
AVF y AVR, es decir, unipolares de los miembros, obtenidas
a partir de un electrodo explorador, que tiene como polo
contrario un potencial que no es exactamente igual a cero,
pero que se aproxima mucho a esa magnitud (Fig. 1).
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Figura 1. Tridngulo de Einthoven con las derivaciones bipolares
y monopolares.
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Figura 3. Tomado de la guia basica para la lectura rapida del ECG
pediatrico de Pérez Lescure.

Posteriormente se describieron las derivaciones precor-
diales en el eje horizontal del corazon de derecha a izquierda
V1, V2, V3, V4, V5, Ve.

Las derivaciones estdndar se colocan en tres extremida-
des: brazo derecho, brazo izquierdo y pierna izquierda y la
cuarta en la pierna derecha es la toma de tierra.

Tradicionalmente se colocaban en mufiecas y tobillos,
con el inconveniente de que si el nifio se mueve mucho,
resulta imposible adquirir un registro adecuado. Por ello
actualmente se colocan en hombros y a ambos lados en el
abdomen por encima de la raiz de las extremidades infe-
riores (Fig. 2).

M.S. JIMENEZ CASSO

Figura 2. Colocacién de las derivaciones en los lactantes.

+—————1Intervalo RR

Complejo QRS

Figura 4. Tomado de la guia bésica para la lectura rapida del ECG
pediatrico de Pérez Lescure.

LECTURA EN LA CUADRICULA. INTERVALOS
NORMALES

El papel donde se registra el trazado del ECG tiene una
cuadricula milimetrada, en la que se mide en el eje horizontal
el tiempo, donde cada milimetro son 0,04 seg, y en el eje
vertical el voltaje, donde cada milimetro son 0,1 mV.

Las ondas del ECG corresponden: la despolarizacion de
las auriculas a la onda P, la conduccién auriculo-ventricular
al intervalo PR, la despolarizacién ventricular al complejo
QRS y la repolarizacién al segmento ST y la onda T (Figs.
3y4).

El vector de despolarizacién cardiaca resultante tiene
un eje de derecha a izquierda y de arriba abajo; por tanto,
obtendremos deflexiones positivas, en las derivaciones situa-
das en esa localizacién (II, III, AVF) y principalmente en II,
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Figura 5. ECG con ondas P positivas en derivacién II ritmo sinusal.

ﬂlll avE

TaBLA I. DURACION MAXIMA Y MINIMA DE LOS INTERVALOS DEL
ECG EN NINOS.

Minimo seg Maximo seg

PR 0,08 0,2
QRS 0,04 0,10
QT 0,35 0,45

siendo esta la derivacién que utilizaremos para valorar si
estamos ante un ritmo sinusal (Figs. 5y 6).

INTERVALOS NORMALES

La duracién de los intervalos descritos (PR, QRS, QT)
varfan segtin la edad en la tabla I se describe su duracién
minima y maxima, en segundos.

LECTURA SISTEMATICA

Para leer de forma adecuada un ECG tendremos que
seguir un orden y siempre completar la lectura; este es un
ejemplo:

e Ritmo sinusal: identificar la onda P sinusal.
¢ Frecuencia cardiaca, determinar si es ritmico, arritmias.
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aVR aVL

aVF

Figura 6. Eje de la onda P, del QRS y de la onda de repolarizacion.

¢ Intervalo PR.

¢ Eje del QRS en derivaciones estandar.
* QRS en precordiales, eje, duracion.

® Repolarizacién, segmento ST, onda T.
* Morfologias de la Py del QRS.

o QT.

ONDA P SINUSAL

Para saber si el ECG que tenemos que analizar estd en
ritmo sinusal, tendremos que ver que la onda P es positiva
claramente en II, como se observa en este ECG (Figs. 5y 6).

RITMO, FRECUENCIA

La frecuencia cardiaca suele aparecer en la lectura del
electrocardiégrafo. Debido a que 0,2 seg son 5 mm, es facil
determinarla: a partir de la distancia existente entre dos QRS,
podemos deducir la frecuencia cardiaca (300/150/100 Ipm)
(Fig. 7).

Una arritmia muy frecuente en nifios, sin ningtn sig-
nificado patolégico, es la arritmia respiratoria. Para diag-
nosticarla tenemos que visualizar que todas las ondas P del
registro son sinusales y todos los intervalos PR son iguales,
unicamente la frecuencia cardiaca aumenta y disminuye con
la inspiracién y la espiracion (Fig. 8).

QRS NORMAL

Para conocer el eje del QRS debemos utilizar las deriva-
ciones estandar. El eje de la P y el eje del QRS deberan ser
positivos en II. Para determinar sus grados exactos utiliza-
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remos la derivacién I y la monopolar AVF y el vector resul-
tante debe encontrarse en este cuadrante inferior izquierdo
: l o l ; l (0% +90°). La duracién del QRS la podemos comprobar en el
: < g Wbkl LA cuadro de los intervalos segtin las edades, pero en general
no debe durar mas de 2,5 mm (0,10 seg) (Figs. 1, 3 y 6).

300 150 100 Ipm

SEGMENTO STY ONDA T

El vector de repolarizacion lleva una direccién inversa
al QRS, pero la positividad del vector es inversa también,
por lo que el resultado es un vector en la misma direccién
que el QRS. El segmento ST puede estar elevado en nifios
hasta 1 mm y descendido 0,5 mm.

Figura 7. Medici6n de la frecuengia cardiaca segtin la distancia en Asimismo, las ondas T, a partir de las 48 horas de vida,
el papel entre dos QRS consecutivos. . . .
pueden ser negativas desde V1 a V4 y tienen que ser posi-

Sex:Hombre Nacimienlo: AROS y; aaliz H:-;h :;(-j ;n—; 7 e

Hab. No, Medicaci 2.
10 om/mV 25 am/s Filtro 100 Hz %0 Hz d Medicacidn 2:

o oLt Bl
+ T P e s il g P [ e
b L
P e e r A e e
bl L

I ./L_J ./L__,HLQ__N!A_NL,

75 bpm

Figura 8. ECG: tira de ritmo en derivacién II donde se observa ritmo sinusal, PR normal y variacién de la frecuencia cardiaca con la
inspiracion y la espiracion.
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Figura 9.
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tivas en V5 y V6 (Fig. 9). Este patron es patolégico en los
adultos.

Existe también un fenémeno fisiol6gico, sobre todo en
adolescentes, que es la repolarizacion precoz, que consiste en
la elevacion del ST < 4 mm en derivaciones laterales (V4-V6)
e inferiores (I, III, AVF), acompanado de T altas asimétricas.

PATRON NORMAL DEL ECG AL NACIMIENTO Y
SU EVOLUCION

Durante la época fetal ambos ventriculos tienen la misma
“pared” porque han soportado las mismas presiones. Esto se
manifiesta como una “hipertrofia de VD” en el ECG (Fig. 10).

Esto se traduce en el registro del ECG con un eje del
QRS mas derecho de lo normal, que suele estar entre 120°
y 150° como si se tratara de una hipertrofia de VD (Fig. 11).
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A B

Figura 10. Esquema de un corte transversal de los ventriculos en un
recién nacido en el que ambos ventriculos tienen una pared similar
(A). Y en adulto, en el que existe un predominio del ventriculo
izquierdo con respecto al derecho (B).

En las precordiales derechas, en las que normalmente
hay predominio de vectores negativos, veremos QRS posi-
tivos, con predominio de R, como podemos visualizar en un
registro normal de un recién nacido (Fig. 11).
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El eje del QRS va desvidndose hacia la izquierda a medi-
da que aumenta la edad y las presiones en VD llevan mas
tiempo siendo bajas.

Hasta aqui hemos descrito las variaciones normales de
los ECG en los nifios. A continuacion vamos a describir las
alteraciones mds frecuentes.

BLOQUEO DE RAMA DERECHA

Los patrones de bloqueo de rama los observaremos en las
derivaciones precordiales, sobre todo las extremas, V1y V6.

La alteracion de la conduccién en la rama derecha del haz
de His provoca un vector tardio y empastado que se dirige
a las precordiales derechas, dando lugar en V1 del ECG al
patrén rsR’ tipico, con un alargamiento en la duracion del
QRS (Fig. 12). Es importante reconocerlo por ser muy fre-

cuente en pacientes intervenidos, a los que se ha realizado
una ventriculotomia derecha.

BLOQUEO DE RAMA IZQUIERDA

La alteracién en la conduccién de la rama izquierda es
infrecuente en los nifos. Provocard un vector tardio y empas-
tado que se dirigira a las precordiales izquierdas y se alejara
de las derechas, dando lugar a un patrén rSen V1 (Fig. 13).

HEMIBLOQUEO ANTERIOR IZQUIERDO

El hemibloqueo anterior izquierdo (HBAI) se debe a una
alteracién en el fasciculo anterior de la rama izquierda del
haz de His. Esto hace que las fuerzas de despolarizacién
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Figura 12. Esquema de la con-
duccién eléctrica cardiaca con
bloqueo de rama derecha y su
expresion en V1 con patrén
rsR’ tipico.

V1

4

Figura 13. Esquema de la despola-
rizacién con patrén de bloqueo de
rama izquierda y su reflejo en V1 con
patrén 1S.

tengan que dirigirse hacia arriba y hacia la izquierda, dando
lugar a un eje del QRS supero-izquierdo (0°, -90°).

Es importante identificarlo porque en los nifios con
defectos de los cojines endocérdicos, como es el caso de los
canales auriculo-ventriculares, debido al desplazamiento del
haz de His secundario a esta malformacion, presentan este
hemibloqueo anterior izquierdo en el ECG. Esta cardiopatia
es tipica del sindrome de Down, por lo que ante un nifio con
este sindrome y un HBAI en el electrocardiograma, siempre
tendremos que buscar un canal auriculo-ventricular en el
ecocardiograma (Fig. 14).

INTERVALO QT, QTc

La duracion del QTc estdndar en nifos ha de ser menor
de 0,45 seg, la duracion entre 0,45-0,48 es una situacién

170 VOL. 60 N° 254, 2020

dudosa que hay que estudiar y el QTc de 0,50 es siempre
un sindrome de QT largo.

Hay que conocer la férmula de Bazett para calcular
el QTc, principalmente cuando el lector del ECG nos dice
que es un QT largo, debemos saber medir donde empieza
y termina el QT, utilizando el método de la tangente de la
onda T a la linea isoeléctrica y excluyendo la onda U de
su medicion (Fig. 15).

ONDA DELTA

Otro patrén que hay que saber identificar por su fre-
cuencia e importancia como sustrato de taquicardias
supraventriculares es la onda delta del sindrome de Wolff-
Parkinson-White. La existencia de una via accesoria de con-
duccién auriculo-ventricular origina en el ECG un PR corto



Figura 14. ECG con un hemibloqueo anterior-izquierdo, en el que
se muestra un patrén negativo en las derivaciones inferiores (Il y
AVF), que origina un eje superoizquierdo del QRS (0°, -90°).

(< 0,12 seg), con un empastamiento del ascenso del inicio
del QRS > 0,04 seg (Fig. 16).

CONCLUSIONES

e EIECG es una herramienta basica en el estudio cardio-
légico de un paciente que estd al alcance de todos.

e Todo facultativo debe saber leer un ECG basal en un
nifo.

¢ El conocimiento de la normalidad de un ECG pediatri-
co sirve para descartar muchas patologias y no generar
preocupaciones innecesarias.

M.S. JIMENEZ CASSO

Medicacidn 1:
Medicacidn 2:

Hab. No.,
Frec.Ventri. 9 bpm

PR Intervalo 130 ms

By

UT /4Te in.

VT amp B < ZR5

RV54SV] amp. 5.040 g

LI00  Ritmo sinusal

5211 Criterio de voltaje miniso para LVH, puede
ser variante norsal

5304  Intervalo UTe largo

9150 #s ECG anormal ==

VQT / R-R’

004x8 _ 032 _,
V0,04x15 0,6

Figura 15. Calculo manual del QTc mediante la tangente de la onda
Ty la formula de Bazett.

Un ECG patolégico siempre ha de tenerse en cuenta,
porque puede adelantarse a otros signos clinicos.
Nunca debe dejar de realizarse un ECG aunque se realice
un ecocardiograma.
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Figura 16. Sindrome de Wolff-Parquinson-White. PR corto con

empastamiento del ascenso del QRS en registro de derivaciones

estandar.
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Diandstico no invasivo por imagen: ecocardiograma pediétrico
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INTRODUCCION

En el paciente pediatrico, la ecocardiografia es actual-
mente la principal herramienta no invasiva para la valora-
cién cardiaca, esta técnica supone una herramienta inocua,
que proporciona informacién cardiaca anatémica y funcional
precisa, y de la que disponen la mayoria de hospitales como
primera herramienta de cribado cardiaco por imagen. En
este articulo nos centraremos en aprender aspectos técnicos
de la adquisicion de imédgenes (planos estandarizados de
ecocardiografia), comprender las diferentes modalidades de
ecocardiografia basica (modo M, bidimensional y doppler
color), conocer la estructura anatdmica y funcional de las
iméagenes cardioldgicas adquiridas y, finalmente, compren-
der un informe de ecocardiografia basica 2D.

ECOCARDIOGRAMA

Los estudios ecocardiograficos se basan en el uso de
ultrasonidos (onda de sonido alta frecuencia) y ofrecen tanto
informacién anatémica como funcional. Las ondas de ultra-
sonido penetran a través de los tejidos y son reflejadas vol-
viendo al transductor, donde posteriormente se convierten
en imagenes. Los equipos modernos de ultrasonidos inclu-
yen la imagen en modo M, bidimensional, tridimensional
y la imagen doppler.

Actualmente, un estudio ecocardiografico se inicia con
ecocardiografia 2D en tiempo real, que produce imagenes
topogréficas de alta resolucién de la estructura cardiaca, de
sumovimiento y de las estructuras vasculares que entran y
salen del corazon. El estudio doppler tiene la capacidad de
detectar facilmente la regurgitacién valvular y los cortocir-
cuitos cardiacos. Estas pruebas combinadas proporcionan
una informacion cuantitativa fiable, como la funcion ven-
tricular, los gradientes de presion a través de las vélvulas
cardiacas y los vasos sanguineos, asi como la estimacion de
las presiones de las agrandes arterias y de los ventriculos.

1. Ecocardiografia en modo M (Fig. 1)

Muestra de forma gréfica un corte unidimensional de
la estructura cardiaca variando en el tiempo. Se usa sobre
todo para la medicion de las dimensiones (grosor parietal y
tamano de la cdmara) y de la funcién del VI (acortamiento
fraccional, grosor parietal). También es titil para valorar el
movimiento de las valvulas cardiacas (prolapso de la valvula
mitral, estenosis mitral, hipertensién pulmonar), asi como
el movimiento de la pared y los tabiques cardiacos (en la
sobrecarga de volumen del ventriculo derecho).

2. Ecocardiografia bidimensional

En esta modalidad ecocardiogréfica se obtienen imédge-
nes reales del corazon latiendo en movimiento en diferentes
cortes.
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TIS0.6 MI1.3"

M3

TV 0.614 cm
DIVId 4.01 cm
PPVId 0.655 cm
DIVl s 2.25cm
VTD (MM-Teich) 70.4 mi
TIV/PPVI (MM)  0.937
VTS (MM-Teich) 17.1 mi
AF (MM-Teich)  43.9 %
FE (MM-Teich)  75.7 %

Figura 1. Modo M.

1 - 1 .
75mm/s

DIASTOLE

BP:116/66
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Figura 2. Plano paraesternal eje largo. VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo; Al auricula izquierda; Ao: aorta ascendente.

Aunque un examen ecocardiogréfico debe incluir imagen
bidimensional, doppler y modo M, generalmente la explora-
cion se inicia con las obtencién de imagenes en modo bidi-
mensional, lo que permite la orientacion correcta y referencia
para el resto de modalidades de estudio.

La ecocardiografia 2D habitual se obtiene con cuatro loca-
lizaciones del transductor: paraesternal, apical, subcostal y
supraesternal. En cada posicion del transductor, se obtiene
proyecciones de eje largo y de eje corto, girando manual-
mente el transductor.
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Imdgenes paraesternales

Se realiza con el transductor al borde paraesternal
izquierdo en el segundo, tercer o cuarto espacio, con el
paciente en dectbito lateral izquierdo.

Paraesternal del eje largo (Fig. 2)

Con la muesca del transductor dirigida hacia el hom-
bro derecho. Este plano permite la visualizacion del septo
anterior y pared posterior del ventriculo izquierdo, cavidad
ventricular izquierda y tracto de salida, limitado anterior-
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Figura 3. Plano paraesternal eje corto. TSVD: tracto de salida del
ventriculo derecho; TP: tronco pulmonar; RPD: rama pulmonar derecha;
RPI: rama pulmonar izquierda; Ao: aorta; CD: coronaria derecha; CI:
coronaria izquierda.

mente por el septo interventricular y posteriormente por
la valva anterior de la vélvula mitral. Este plano permite
ademds ver la valva anterior y posterior de la valvula mitral
y sus inserciones cordales y musculos papilares. Al bascular
anteriormente se visualiza el tracto de salida del ventriculo
derecho y la valvula pulmonar. Al vascular posteriormen-
te se visualiza la auricula derecha, vélvula trictispide y el
ventriculo derecho.

Paraesternal eje corto (Figs. 3y 4)

Dirigiendo la muesca del transductor hacia el hombro
izquierdo. Esta proyeccién ofrece imagenes transversales
del corazon y de las grandes arterias a distintas alturas. Las
imédgenes paraesternales del eje corto son importantes en la
evaluaci6n de la vélvula adrtica (ej. bictspide o trictspide),
la valvula pulmonar, la arteria pulmonar y sus ramas, el
tracto de salida del ventriculo derecho, las arterias corona-
rias (ej. ausencia, aneurismas, mala posicion), la auricula
izquierda, el ventriculo izquierdo, el septo ventricular, las
valvulas auriculoventriculares, el ventriculo izquierdo y el
lado derecho del corazon.

Imdgenes apicales (Fig. 5)
Para las imagenes apicales el transductor se coloca sobre
la punta cardiaca con el paciente en dectbito lateral izquier-

Figura 4. Plano paraesternal eje corto. VD: ventriculo derecho; VI:
ventriculo izquierdo; VM: vdloula mitral.

Figura 5. Plano apical. VD: ventriculo derecho; V1: ventriculo izquierdo;
AD: auricula derecha; Al: auricula izquierda.

do, dirigiendo la muesca del transductor hacia la izquierda.
En este plano se obtienen distintos cortes de cuatro cdma-
ras, los septos interventricular e interauricular, la cruz del
cordon y las valvulas mitral y trictspide. Es de sefialar que
la insercién de la valva septal de la valvula trictispide es
algo inferior a la insercién de la valva anterior de la vélvula
mitral, lo que puede ser una referencia, junto con la mayor
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trabeculacién del ventriculo derecho, para identificar las
camaras ventriculares. Cuando se bascula anteriormente
se visualiza el tracto de salida del ventriculo izquierdo, la
raiz y valvula adrtica llamado plano apical de cinco cdma-
ras) y cuando se bascula posteriormente se observa el seno
coronario y surco auriculoventricular.
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TIS1.6 MIO

Figura 6. Plano subcostal. AD: auricu-
la derecha; FO: foramen oval; Al: auricula
izquierda.

Figura 7. Plano subcostal. TP: tronco pul-
monar; VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo
izquierdo.

Imdgenes subcostales (Figs. 6,7, 8y 9)

El paciente debe estar en posicion dectibito supino y el
abdomen relajado, apoyando el transductor a nivel subxifoi-
dea. Empezamos con el transductor perpendicular al abdo-
men, con la muesca dirigida a la izquierda, se visualiza el
higado a la derecha, la cdmara gastrica a la izquierda, la
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Figura 8. Plano subcostal. VCS: vena cava
superior; AD: auricula derecha; Ao: aorta
ascendente; VD: ventriculo derecho; VI:
ventriculo izquierdo.

TIS1.6 MI

Colmina wentetr &l

Figura 9. Plano subcostal. VCI: vena cava
inferior; Ao: aorta ascendente.

vena cava inferior a la derecha y la aorta descendente ala  que auricular, incluidas las comunicaciones interauriculares.
izquierda de la columna vertebral. Una mayor basculacién anterior del transductor muestra

Con la muesca orientada a la izquierda, basculando el tracto de salida del ventriculo izquierdo, la valvula adr-
anteriormente (30-40°) se visualizan los tabiques auricular  tica y la aorta ascendente. Una mayor basculacién anterior
y ventricular, y es la mejor proyeccion para evaluar el tabi- ~ muestra todo el ventriculo derecho, incluyendo la entrada,
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la porcién trabecular e infundibular, la valvula pulmonar y
el tronco pulmonar.

Girando 90 en sentido horario, se visualiza el eje de cavas
(la entrada en la auricula derecha de las venas cavas superior
e inferior).

Imdgenes supraesternales (Fig. 10)

Para este plano el paciente se sittia en dectibito supino
con cuello en hiperextension y rotacién de la cabeza a la
izquierda.

La imagen supraesternal del eje largo se obtiene median-
te la rotacion de 45° en sentido horario desde el plano sagital
en la escotadura supraesternal para visualizar todo el caya-
do aértico (izquierda). Se observa el origen de tres arterias
en el cayado aértico (el tronco braquiocefalico, la carétida
izquierda y la subclavia izquierda, en este orden). Se observa
un corte transversal de la vena innominada frente a la aorta
ascendente y la arteria pulmonar derecha por detras de la
aorta ascendente.

La imagen supraesternal del eje corto se obtiene girando
el plano de los ultrasonidos de forma paralela al esternon.
Por encima de la aorta transversa circular se observa la vena
innominada, que estd comunicada con la vena cava superior
(derecha) que discurre en sentido vertical a la derecha de la
aorta. La arteria pulmonar derecha se visualiza en toda su
longitud por debajo de la aorta circular. La auricula izquierda
se observa por debajo de la arteria pulmonar derecha. Con
una ligera basculacion posterior del transductor se obser-
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Figura 10. Plano supraesternal. Ao
asc: aorta ascendente; AO T: aorta
transversa; AO desc: aorta descen-
dente; BC: arteria braquiocefdlica; CI:
arteria carétida izquierda; SI: arteria
subclavia izquierda; RPD: rama pul-
monar derecha.

va la entrada de las cuatro venas pulmonares a la auricula
izquierda.

3. Ecocardiografia doppler

Doppler pulsado

Permite medir una velocidad en un punto concreto del
trayecto recorrido por el haz ultrasonico (ej. velocidad exacta
en la valvula adrtica).

Doppler continuo

Permite medir altas velocidades y no permite medir la
velocidad en un punto concreto (ej. se utiliza un doppler
continuo en la valvula adrtica, se va a obtener la velocidad
en la vélvula adrtica, en el tracto de salida del ventriculo
izquierdo y en parte de la aorta ascendente). Se emplea para
medir flujos de velocidad elevada (ej. estenosis e insuficien-
cia valvular).

Doppler color

No es mas que un tipo de doppler pulsado y, por tan-
to, presenta sus mismas caracteristicas. La desviacién del
sonido se codifica asignando una gama de colores desde el
rojo (cuando los hematies se mueven hacia el transductor)
hasta azul (cuando se aleja del transductor). No solo valora
la direccién del flujo, sino que también valora su velocidad
y tipo, laminar o turbulento. El doppler color se registra en
tiempo real junto con la imagen 2D simultanea.



EL INFORME DE ECOCARDIOGRAMA PEDIATRICO

Vamos a analizar un informe tipo de ecocardiograma
pediatrico: Ejemplo de informe ecocardiografico

“Situs solitus (1). Levocardia (2), levodpex (3). Concordancia
AV(4) y VA (5). Auriculas de tamafio y morfologia normal (6).
Tabique interauricular integro (7). Drenajes venosos y sistémico
y pulmonar normales (8). Vilvulas auriculoventriculares y sig-
moideas normales (9). Origen de las arterias coronarias normal
(10). IT leve que no permite estimar PSAP (11). Ventriculo derecho
de tamaiio y morfologia normal TAPSE 20 mm (12). Ventriculo
izquierdo de tamafio y morfologia normal, con funcién conser-
vada (VIDd 32,6 mm TIVd4,6 mm PPVId 4,6 mm FA 35% FE
77% Onda E>A) (13). Tabique interventricular integro (14). Arco
adrtico de morfologia normal, no estenosis (15). Tronco pulmonar
y ramas pulmonares (16). No presenta DAF (17). No derrame
pericdrdico (18).”

Vamos a describir cada uno de los apartados que

componen el informe

(1) Situs solitus: 1a auricula anatémicamente derecha (ore-
juela morfolégica derecha), el lobulo mayor del higado y
el segmento suprahepético de la vena cava inferior estin
situados a la derecha. Lo contrario es el situs inversus:
en el que la auricula anatémicamente derecha (orejue-
la morfolégica derecha), el l6bulo mayor del higado y
la porcién suprahepética de la vena cava inferior estan
situados a la izquierda.

(2) Levocardia: en el situs solitus cuando el corazén en su
mayor parte estd en el hemitérax izquierdo y presenta el
apex dirigido hacia la izquierda. Para algunos autores el
término levocardia resulta confuso y prefieren el término:
situs solitus con dpex a la izquierda o situs solitus con corazon
normalmente situado.

En el situs inversus, cuando el corazon se encuentra en su
mayor parte situado en el hemitérax izquierdo y el apex
se dirige hacia la izquierda, se denomina situs inversus
con levoversion.

Lo opuesto a la levocardia es la destrocardia, que se defi-
ne en el situs solitus cuando el corazén se encuentra en su
mayor parte en el hemitérax derecho y el dpex se dirige
hacia la derecha; en el situs inversus, cuando el corazén
se encuentra en su mayor parte situado en el hemitérax
derecho y el dpex se dirige hacia la derecha.

(3) Levodpex: el eje mayor base-dpex se dirige de atrds hacia
adelante y de derecha hacia la izquierda, que es lo nor-
mal. Destrodpex hace referencia a los casos en los que el
eje mayor base-dpex lleva una direccion de atrds hacia
adelante y de derecha hacia la izquierda.
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(4) Concordancia AV: Concordancia auriculo-ventricular. En
ella, la posicion de las auriculas y los ventriculos coinci-
den del mismo lado respectivamente, es decir, la auricula
anatémicamente derecha es homolateral con el ventriculo
anatomicamente derecho, estén o no conectados a través
de su valvula. En la discordancia, las auriculas no son
homolaterales con sus ventriculos respectivos.

(5) Concordancia VA: concordancia ventriculo-arterial. Se
hace referencia a la relacién entre los ventriculos y las
grandes arterias. La concordancia implica que las gran-
des arterias se cruzan: es la relacién normal, en la cual el
infundibulo y tronco de la arteria pulmonar es anterior
al infundibulo y tronco de la aorta, ambas arterias se
cruzan en el espacio. La discordancia puede ser:

— Grandes arterias transpuestas: es la relacién en la cual
el infundibulo y tronco de la aorta (ascendente) es ante-
rior al infundibulo y tronco de la arteria pulmonar, la
aorta emerge del ventriculo anatdmicamente derecho
y la arteria pulmonar del ventriculo anatémicamen-
te izquierdo. Ambos vasos son paralelos. La aorta es
derecha con respecto a la arteria pulmonar.

- Grandes arterias lado-a-lado: es la relacion en la cual
ambos infundibulos y sus respectivas arterias estin
lado-a-lado en el plano frontal. La aorta emerge del
ventriculo anatémicamente derecho y la arteria pul-
monar del ventriculo anatémicamente izquierdo

(6) Morfologia y tamaiio auricular: si hay alteraciones de
tamatfio se deberia hacer referencia a Z score que presenta
respecto a la media para la talla y peso del paciente.

(7) Integridad del tabique interauricular: no se han obser-
vado soluciones de continuidad en el tabique interauri-
cular; si presentase comunicaciones se debe describir la
situacién tamarfio y direccién del flujo que la atraviesa.

(8) Drenajes venosos sistémico y pulmonar: normal si ambas
venas cavas desembocan en auricula derecha en el caso
del drenaje venoso sistémico, y la presencia de 4 venas
pulmonares en el caso del drenaje pulmonar.

(9) Morfologia valvular: hace referencia a la situacién, tama-
flo y funcionamiento de las cuatro vélvulas. Si presentan
alguna alteracién morfologica se deberd describir. Si hay
una alteracion de funcién, tanto en insuficiencia como
en estenosis, se debe realizar una gradacion semicuan-
titativa de la misma, si es posible aportando datos de
gradiente en estenosis area valvular, morfologia del jet
regurgitante, etc.5i presenta insuficiencia tricuspidea,
estimar PSAP (presidn sistélica en la arteria pulmonar).

(10) Origen de las arterias coronarias: normal o anémalo.

(11) Estimacion de la presion sistolica en la arteria pulmo-
nar por medio de la insuficiencia triciispide.
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(12) Morfologia y funcion del ventriculo derecho: el indica-

dor de la funcién ventricular derecha mas usado es el
TAPSE, que en mayores de 1 afio tiene que ser superior a
17 mm, de 6 meses a 1 afio mayor de 15 mm, de 7 diasa 6
meses mayor de 10 mm y en menores de 7 dias mayor de
8 mm. La onda E medida a nivel de la véalvula trictispide
debe ser mayor que la onda A (esto es un indicador de
la funcién diastélica del ventriculo derecho).

(13) Tamaiio, morfologia y funcion del ventriculo izquierdo:

informa sobre el didmetro diastdlico (indicador del volu-
men) grosor en mm del tabique y de la pared posterior
(indicador de hipertrofia), fraccién de eyeccién (FE) y
fraccién de acortamiento (FA) (indicadores de funcion).
Las medidas deben referirse al Z score, siendo patoldgico
si es mayor de 2 DE. La fraccion de eyeccion siempre debe
ser mayor del 50%. La onda E medida a nivel de la valvu-
la mitral debe ser mayor que la onda A (esto es un indi-
cador de la funcién diastélica del ventriculo izquierdo).

(14) Integridad del tabique interventricular: si presenta una

comunicacion interventricular debera indicarse su loca-
lizacién, si es o no restrictiva y direccion del flujo.

(15) Morfologia y posicion del arco adrtico: se debe indicar

la morfologia del arco adrtico, si hay dilatacién indicar
la medida indexada segtin Z score, morfologia de los
troncos supradrticos, presencia de estenosis y su locali-
zaci6n, asi como su gradiente medio.

(16) Morfologia y funcién del tronco pulmonar y ramas
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gradiente en su caso tanto en el tronco como en alguna
de las ramas.

(17) Presencia de ductus arterioso funcionante: en su caso
se deberia describir la direccion del flujo a través del
mismo y cuantificacion del jet en funcién de la relacién
con la valvula pulmonar y su calibre en relacién con el
del tronco pulmonar.

(18) Presencia o no de derrame pericdrdico.
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RESUMEN

Durante los tltimos afios se han producido grandes avan-
ces en el campo de la genética que han supuesto nuevas pers-
pectivas en el abordaje de las enfermedades cardiovasculares.
El pediatra debe estar familiarizado con ellos y racionalizar
correctamente los recursos diagnosticos desde el punto de
vista genético. Este articulo pretende dar una vision global
de la aportacion de la genética en cardiologia pediatrica. El
asesoramiento genético es una parte fundamental del proceso
médico con implicaciones diagnosticas, terapéuticas, pronds-
ticas y reproductivas que no deben olvidarse durante el ejer-
cicio profesional. Se revisardn conceptos béasicos de genética,
asi como su aplicacién a las entidades clinicas més frecuentes
que se benefician de este tipo de estudios. Se incluyen tanto
las denominadas cardiopatias familiares, por su base heredi-
taria (miocardiopatias y canalopatias), como las cardiopatias
congénitas dada su frecuencia en la poblacién. Se presentaran
de forma resumida las indicaciones de estudio genético, asi
como los genes mas relevantes asociados a cada patologia.

Palabras clave: Canalopatias; Cardiologia; Cardiopatias
congénitas; Consejo genético; Genética; Miocardiopatias.

ABSTRACT

During recent years, great advances have been made
in the field of genetics that has supposed new perspectives

in the approach to cardiovascular diseases. The pedestrian
should be familiarized with them and correctly rationalize
the diagnostic resources from the genetic point of view. This
article aims to provide a global view of the contribution
of genetics in pediatric cardiology. Genetic counseling is a
fundamental part of the medical process with diagnostic,
therapeutic, prognostic and reproductive implications that
should not be overlooked during the professional activi-
ty. Basic genetic concepts and their application to the most
frequent clinical entities that are benefited from this type
of studies are reviewed. Both the so-called familial heart
diseases due to their hereditary basis (cardiomyopathies and
channel diseases) and the congenital heart diseases given
their frequency in the population are included. The indica-
tions of genetic study and the most relevant genes associated
to each disease are briefly presented.

Key words: Channel diseases; Cardiology; Congenital
heart diseases; Genetic counseling; Genetics; Cardiomyo-
pathies.

INTRODUCCION

Todos los avances que han surgido en el campo de la
genética en los ultimos afios hacen pensar que se trata de
la herramienta definitiva con la que se puede diagnosticar
cualquier enfermedad. Pero, es importante tener en cuenta
que la genética ayudara siempre y cuando esté correctamente
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TaBLAL ~ PRUEBAS DIAGNOSTICAS PARA ENFERMEDADES GENETICAS CARDIOVASCULARES.

Técnica Indicaciones Limitaciones

Citogenética

Cariotipo Anomalias en n° o estructura de los cromosomas Detecta grandes cambios

FISH (hibridacion — Detecta y localiza secuencia especifica de ADN en un Dirigido solo a la regi6én de interés

fluorescente in situ)

cromosoma
- Aneuploidias, microdeleciones, duplicaciones y
reordenamientos cromosémicos

(orientacion clinica)

MLPA (multiplex — Deteccién de aneuploidias Dirigido a regiones de interés
ligation-dependent probe - Analisis de regiones subteloméricas
amplification) — Deteccién de duplicaciones/deleciones desde un exén a
todo un gen o regién cromosdmica
Array CGH - Pérdidas o ganancias de material genético No detecta:
(oligonucledtidos) y - Todo el genoma - Inversiones
Array SNP - Mayor resolucién que cariotipo — Translocaciones reciprocas equilibradas

- Alteraciones n° copias de cromosomas

Genética molecular

Secuenciacion dirigida

(SANGER) un gen

Mutaciones puntuales, inserciones o deleciones pequefias en

NGS
paneles de genes, exoma, genoma

Mutaciones puntuales, inserciones o deleciones pequenas:

NGS: secuenciacion gendmica global, secuenciacion masiva.

orientada desde el punto de vista clinico y no deberia susti-
tuir a la evaluacion médica completa®.

El fenotipo cardioldgico es el resultado de las interaccio-
nes entre la genética (alteraciones causales y modificadoras),
los factores ambientales (desde la época prenatal hasta la
etapa adulta) y la propia biomecénica del corazén®.

Con la generalizacion de las pruebas genéticas, el consejo
genético se ha convertido en una parte clave en el proceso
asistencial. El diagndstico, la prevencién, el prondstico y la
respuesta al tratamiento se ven influidos por el genotipo y
esta informacién debe formar parte del asesoramiento gené-
tico. También es importante identificar a los familiares en
riesgo de desarrollar la enfermedad®.

CONCEPTOS BASICOS

El 4cido desoxirribonucleico (ADN) contiene la infor-
maci6n genética de los seres vivos. Se organiza estructu-
ralmente en cromosomas (23 pares de cromosomas en los
seres humanos) y funcionalmente en genes (en las células
somdticas humanas existen dos copias de cada gen —alelos—
que ocupan una posicién determinada en los cromosomas
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—locus-). Los genes codifican un producto funcional (pro-

teina) y constituyen la unidad fisica basica de la herencia.

Se componen de dos partes: exones (region del gen que

codifica proteinas) e intrones (no codificantes). En los exo-

nes, cada 3 nucledtidos (codén) se codifica un aminoédcido
en la sintesis proteica.

Las alteraciones del material genético incluyen desde
modificaciones a nivel cromosémico a cambios en un tinico
nucledtido, por lo que se emplean distintas técnicas para su
diagnostico (Tabla I).

* Lasalteraciones cromosémicas pueden ser numéricas o
estructurales (delecién o duplicacion de un segmento,
inversion y translocacién).

* Lasalteraciones en la secuencia de ADN pueden afectar
a un gen o a varios. Las mutaciones son modificaciones
en la secuencia de nucleétidos del ADN (por sustitucion,
delecién o insercion). Pueden ser: neutras o silenciosas,
missense (cambia el aminoacido en la proteina), nonsense
(produce una terminacién en la cadena y da lugar a una
proteina truncada) o frameshift (cambio en el marco de
lectura al modificarse el niimero de bases por insercién
o delecion sin que sea mdltiplo de tres).

En funcién de criterios epidemioldgicos, familiares, fun-



cionales y bioinformaticos® se pueden clasificar las varian-

tes encontradas en: patogénica, probablemente patogénica,

de significado incierto, probablemente benigna y benigna.

Segtin va avanzando el conocimiento se describen nuevas

mutaciones y genes relacionadas con las distintas enferme-

dades. Es un proceso dindmico en el que, a medida que
aumenta la evidencia determinadas mutaciones, se pueden
reclasificar y pasar de ser consideradas de significado incier-
to a probablemente patogénicas o, incluso, a patogénicas.
Cada vez se encuentra un mayor niimero de variantes de sig-
nificado incierto que genera dudas en su interpretacion. Para
apoyar la patogenicidad de estas variantes es ttil estudiar la
cosegregacion con la patologia en la familia. Tampoco hay
que olvidar el papel de la asociacion de distintas variantes
en la forma de presentacién y gravedad de la enfermedad.

Ademas de conocer las mutaciones implicadas es fun-
damental saber el tipo de herencia® de cada patologia. Para
entenderlo hay que aclarar algunos conceptos:

e Homocigoto: alelos idénticos en uno o mas loci de cro-
mosomas homélogos.

* Heterocigoto: alelos diferentes en un locus de cromoso-
mas homologos.

* Doble heterocigoto: heterocigoto para dos loci distintos.

e Heterocigoto compuesto: dos alelos mutantes distintos
dentro del mismo locus.

e Hemicigosis: solo hay una copia de un gen (porque falta
un alelo en un autosoma o porque se trata de un gen
situado en un cromosoma sexual).

Las enfermedades con herencia dominante (AD) se mani-
fiestan incluso en heterocigosis y las de herencia recesiva
(AR) se manifiestan en homocigosis, heterocigosis compues-
ta o hemicigosis. La herencia ligada al sexo (cromosoma X
0Y) puede ser dominante o recesiva.

E180% de las cardiopatias hereditarias® lo hacen con un
patrén AD, por lo que se debe estudiar a los familiares de
primer grado del caso indice y los casos sucesivos que estan
en riesgo de desarrollar la enfermedad.

En las enfermedades monogénicas, como las cardiopatias
hereditarias, puede hablarse de una tinica variante causal
asociada al desarrollo de la enfermedad. Atin asi, al aplicar
las leyes mendelianas hay variabilidad en la heredabilidad
y en las manifestaciones clinicas de cada sujeto. Esto se
debe a la interaccion con otros factores y diferencias en la
penetrancia (proporcién de individuos con un genotipo que
manifiestan el fenotipo: es completa si se manifiesta siempre
e incompleta si aparece en un porcentaje determinado) y en
la expresividad (variabilidad en el fenotipo en los distintos
individuos con el mismo genotipo). Por ello es importante
iniciar el estudio genético con el sujeto que tenga mayor
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expresividad clinica de la patologia para mejorar la eficiencia
diagnostica.

Otra parte fundamental de la consulta de cardiopatias
familiares estd enfocada a la elaboracion del drbol familiar
que debe incluir, como minimo, tres generaciones y seguir
las recomendaciones internacionales en cuanto a nomen-
clatura® (Fig. 1).

CARDIOPATIAS CONGENITAS

Las cardiopatias congénitas (CC) son las malformaciones
congénitas mas frecuentes. Se estima una prevalencia de 5
a 8 por cada 1000 recién nacidos vivos (excluyendo la aorta
bictispide). Aunque las CC se deben a la interaccién de mtil-
tiples factores durante el desarrollo embrionario también se
ha observado una relacién importante con factores genéticos,
lo que explica la recurrencia en las formas familiares y su
conocida asociacién con anomalias cromosémicas®? (Tabla
II). En general, las CC que se manifiestan en el contexto de
sindromes polimalformativos constituyen solo un 20-30 %
de los casos, siendo el resto CC aisladas o no sindromicas®.
Los primeros factores genéticos en ser identificados fueron
las aneuploidias, pero se han descrito aproximadamente 400
genes implicados en el desarrollo de CC®. A pesar de ello,
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TABLAII. SINDROMES CON IMPORTANTE ASOCIACION A CARDIOPAT{AS CONGENITAS (CC).

Sindrome % CC Cardiopatia congénita

Trisomia 21 (Down) 40-50% CAV, C1V, DAP, TOF

Trisomia 18 (Edwards) 90% CIV, DAP, VDDS

Trisomia 13 (Patau) 80-85% CIV, DAP, dextrocardia

Sindrome de Turner 45% Coartacion de aorta, aorta bictspide

Sindrome de Di George 80% TAA, TOF, tronco arterioso.

Sindrome de Noonan 50% Estenosis pulmonar, MCH, CIA

Sindrome de Williams 80-90% Estenosis adrtica supravalvular, estenosis RRPP
Sindrome de Marfan 60-80% Dilataci6n raiz adrtica, prolapso valvular mitral

CC: cardiopatia congénita; CAV: canal auriculoventricular; CIV: comunicacion interventricular; DAP: ductus arterioso persistente; TOF:
tetralogia de Fallot; VDDS: ventriculo derecho de doble salida; IAA: interrupcion de arco adrtico. MCH: miocardiopatia hipertrdfica; CIA:

comunicacion interauricular; RRPP: ramas pulmonares.

el origen del 60% de los casos sigue siendo desconocido.
Entre los genes mas frecuentemente afectados se encuentran
aquellos determinantes para la morfogénesis cardiaca como
GJA5, GATA4, NOTCH1 y HAND?2.

ARRITMIAS HEREDITARIAS. CANALOPATIAS

Se incluyen aqui enfermedades que producen altera-
ciones del ritmo cardiaco de base genética (no se incluyen
trastornos adquiridos) sin cardiopatia estructural asociada®.
En general, la herencia es AD y el paciente puede presentar
eventos adversos desde el nacimiento, por lo que es impor-
tante la evaluacién neonatal. Es recomendable realizar estu-
dio genético al caso indice y, si se identifica una mutacién
causal, realizar estudio en los familiares de primer grado
(Tabla III). En la tablas IV y V se muestran las principales
entidades clinicas y los genes asociados mas frecuentes.

Sindrome de QT largo

El sindrome de QT largo es un trastorno grave de la repo-
larizacién ventricular que predispone a presentar arritmias
ventriculares y muerte stbita. Tiene una prevalencia esti-
mada de 1:2.500. Para el diagnéstico deben combinarse los
pardmetros electrocardiograficos con los antecedentes per-
sonales y familiares (Criterios de Schwartz actualizados(™).
Se han identificado miltiples mutaciones en 10 genes en
relacion con el sindrome de QT largo no sindrémico, pero
tres de ellos explican més del 75% de los casos. Estos tres
genes codifican las subunidades alfa formadoras de poros
de los canales i6nicos del miocito y son fundamentales para

184 VOL. 60 N° 254, 2020

TaBLA III. INDICACIONES DE ESTUDIO GENETICO EN
CANALOPATIAS.

Sindrome de QT largo (SQTL)

Clase I Sospecha de SQTL: Indice de Schwartz > 3

QTc repetidos > 480 mseg (preptuiberes) o > 500
mseg (adultos) en asintométicos

Antecedente familiar de primer grado con
genética positiva en caso indice

Clasellb  QTc repetidos > 460 mseg (preptberes) o > 480

mseg (adultos) en asintomaticos

Sindrome de Brugada

Clase Antecedente familiar de primer grado con
genética positiva en caso indice

ClaseIla  Sospecha clinica de sindrome de Brugada (con
patrén tipo 1 o provocacion positiva)

ClaseIIl  No se recomienda en pacientes con patron tipo 2 o

tipo 3 aislado

Taquicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica (TVPC)

ClaseI Sospecha clinica de TVPC

Antecedente familiar de primer grado con
genética positiva en caso indice

Sindrome de QT corto (SQTC)

ClaseI Antecedente familiar de primer grado con
genética positiva en caso indice

ClaseIlb  Sospecha clinica de SQTC

Adaptado de HRS/EHRA),




TABLA IV. GENES MAS FRECUENTES ASOCIADOS A SQTL.

B. PLATA-IZQUIERDO

Rentabilidad de la genética: 80%

Gen Frecuencia Fenotipo ECG Desencadenante Tratamiento
KCNQ1 30-35% SQTL1 T base ancha Ejercicio (natacién) Betabloqueante
KCNH2 25-30% SQTL2 T mellada Emociones Betabloqueante (menos eficaz)
Estimulos auditivos
Puerperio
SCN5A 5-10% SQTL3 ST largo Suefio Bloqueadores canales de sodio
Reposo (flecainida), betabloqueante (poco)

Otros: ANK2, KCNE1, KCNE2, KCN]J2 (SAT), CACNA1C (ST), CAV3, SCN4B, AKP9, SNTA1, KCNJ5

SQTL: sindrome de QT largo; SAT: sindrome de Anderson-Tawil; ST: sindrome de Timothy.

TABLA V. GENES MAS FRECUENTES ASOCIADOS A OTRAS CANALOPATIAS.

Gen Frecuencia

Fenotipo

Patron herencia

Sindrome de Brugada (rentabilidad de la genética: 30%)

SCN5A 20-30%

Sindrome Brugada

Autosémico dominante

GPD1-L, CACNAlc, CACNB2, SCN1B y 3B, KCNE3 y 5, MOG1, KCND3, TRPM4

Taquicardia ventricular catecolaminérgica (rentabilidad de la genética: 70%)

RYR2 65% TVPC1 Autosémico dominante
CASQ2 3-5% TVPC2 Autosémico recesivo
CALM1-3 <1% TVPC3-4 Autosémico dominante
Sindrome de QT corto (rentabilidad de la genética: 20%)

KCNH2 - SQTC1 -

KCNQ1 - SQTC2 -

KCNJ2 - SQTC3 -

TVPC: taquicardia ventricular polimorfa catecolaminérgica. SQTC: Sindrome de QT corto.

modular el potencial de acciéon: KCNQ1 y KCNH?2 en los
canales de potasio (Ix e Ir) y SCN5A en los canales de sodio.
En la mayoria de los casos, la herencia es AD (sindrome
de Romano Ward), pero existe un porcentaje que se asocia
a hipoacusia congénita cuya herencia es AR (Sindrome de
Jervell-Lange-Nielsen). Existe correlacién genotipo-fenotipo,
de forma que las mutaciones en el gen KCNQ1 se asocian al
Sindrome de QT largo tipo 1, las de KCNH2 al tipo 2 y las de
SCNbA al tipo 3. Cada uno de estos tipos asocia un patrén
electrocardiografico distinto, con diferentes desencadenantes
de eventos cardiacos adversos y planteamiento terapéutico
especifico®? (Tabla IV).

Sindrome de Brugada

El sindrome de Brugada fue descrito en 199209, Se carac-
teriza por sincopes o muertes stibitas en reposo y durante
el suefio en pacientes con corazén estructuralmente normal
y ECG tipico, que muestra un aspecto de bloqueo de rama
derecha con segmento ST elevado en derivaciones V1-V3
seguido de onda T negativa (patrén de Brugada tipo 1).
También se han descrito los patrones tipo 2 y 3, pero no son
suficientes para el diagnéstico. Su prevalencia se ha estimado
en 1 de cada 2.000 individuos. La penetrancia es incompleta
y la expresividad es variable. La fiebre puede actuar como
desencadenante de eventos arritmicos. En la mayoria de los
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casos en los que la genética es positiva se encuentran muta-
ciones en el gen SCN5A (pérdida de funcién de la subunidad
alfa del canal de sodio) (Tabla V).

Taquicardia ventricular catecolaminérgica

La taquicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica
(TVPC) se caracteriza por una alteracion en la regulacion
del calcio intracelular, que favorece la aparicién de arrit-
mias ventriculares (taquicardia ventricular bidireccional)
y que dan lugar a sincope, convulsiones o muerte stibita
en situaciones de estrés y ejercicio. Estos pacientes tienen
corazon estructuralmente normal y electrocardiograma basal
normal. Las manifestaciones clinicas pueden aparecer desde
la infancia, por lo que es importante el diagnéstico precoz
en los familiares de los afectados. La identificacién de una
mutacién causal de TVPC serd de gran utilidad para el
estudio familiar. Casi todos los genes implicados en TVPC
codifican proteinas encargadas de la homeostasis del calcio
intracelular en los miocardiocitos. Las mutaciones en el gen
que codifica el receptor de rianodina RyR2 explican cerca
del 60% de los casos con TVPC y condicionan la forma AD
de la enfermedad (TVPC tipo 1). Las mutaciones en el gen
que codifica la calsecuestrina 2 (CASQ2) explican menos del
5 % de los casos de TVPC y determinan la forma AR de la
enfermedad (TVPC tipo 2)(¥ (Tabla V).

Sindrome de QT corto (SQTC)

Fue descrito en el afio 20001 como una aceleracién de
la repolarizacion cardiaca caracterizada por un intervalo QT
corto (< 350 mseg) que da lugar a arritmias ventriculares,
auriculares (fundamentalmente en el tipo 2) y muerte stbita.
Existen muy pocos casos publicados, por lo que atiin no hay
datos concluyentes en cuanto a estratificacion del riesgo,
tratamiento e implicaciones de los resultados genéticos. Exis-
te una alteracion opuesta al SQTL en los canales de repo-
larizacion rapida (KCNH2) y lenta (KCNQ1) del potencial
de accién cardiaco y del mantenimiento basal del mismo
(KCNJ2) (Tabla V).

MIOCARDIOPATIAS

Las miocardiopatias pediatricas son entidades poco fre-
cuentes con una incidencia anual del 1,1 al 1,5 por 100.00009.
Se definen como anomalias estructurales o funcionales intrin-
secas del miocardio sin evidencia de causas extrinsecas
como infecciones, cardiopatias congénitas, taquiarritmias,
etc. Desde el punto de vista genético constituyen un grupo
muy heterogéneo, con muchos genes afectados y mtiltiples
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mutaciones en cada gen. Incluso variantes en el mismo gen
pueden originar distintos fenotipos (Tabla VI). Clinicamente,
también es habitual el solapamiento entre fenotipos, lo que
dificulta el diagndstico. El tipo de herencia es, en general,
AD. Se consideran miocardiopatias “familiares” cuando hay,
al menos, dos familiares afectos. Deberia ofrecerse el estudio
genético al paciente pediatrico diagnosticado de miocardiopa-
tia como parte del estudio etiolégico. También estd indicado si
se ha identificado una mutacién patogénica en un familiar de
primer grado, pero existe controversia sobre la edad en la que
debe realizarse. En la mayoria de los centros se ofrece a partir
de los 10 afios, dado que el riesgo de desarrollar miocardio-
patia se incrementa fundamentalmente en la adolescencia y
es importante que tanto la familia como el paciente entiendan
las implicaciones del resultado genético (Tabla VII).

Miocardiopatia hipertréfica
La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enferme-
dad miocardica primaria caracterizada por un incremento de
la masa muscular del miocardio con desorganizacién de las
fibras musculares cardiacas y fibrosis miocardica intersticial.
Puede producir arritmias supraventriculares y ventriculares,
clinica de insuficiencia cardiaca y muerte stibita. Constituye
la causa mas frecuente de muerte stibita cardiaca en jovenes
deportistas.
La MCH fue la primer enfermedad cardiaca descrita a
nivel molecular, desde entonces se han identificado mas de
1400 mutaciones en genes sarcoméricos causantes de esta
patologia®”). Aparecen hasta en el 70% de los casos y los
genes afectados con mayor frecuencia son MYBPC3 y MYH?.
Les siguen en frecuencia las mutaciones en TNNT2 y TNNI3
(Tabla VI).
En los nifios con MCH existen causas genéticas no rela-
cionadas con los genes sarcoméricos, por lo que es muy
importante la evaluacién pedidtrica completa, buscando la
afectacién de otros 6rganos y sistemas. En este grupo se
incluyen:
¢ Enfermedades neuromusculares (ataxia de Friedreich,
distrofia mioténica, etc.).
¢ Enfermedades metabdlicas (Fabry, Danon, Pompe, ami-
loidosis, etc.).

¢ Enfermedades mitocondriales (Kearns-Sayre, MELAS,
MEREFF, etc.).

e Rasopatias (Noonan, cardiofaciocutdneo, Costello).

Miocardiopatia dilatada

La miocardiopatia dilatada (MCD) se caracteriza por
el desarrollo de dilatacion ventricular izquierda asociada a
adelgazamiento de la pared y disfuncién sistélica del mis-
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TABLA VI. GENES MAS FRECUENTES ASOCIADOS A MIOCARDIOPAT{AS.

Genética Gen Frecuencia
Miocardiopatia hipertréfica 60-70% MYBPC3 25-40%
(sarcoméricos) MYH7 25-35%
TNNT2 5-10%
TNNI3 5%

MYL2, MYL3, ACTC1, TNNC1, TPM1, ACTN2,
CSRP3, MYOZ2, TCAP, TTN

< 5% cada gen

Miocardiopatia dilatada 30% (mas si MCD familiar) ~Citoesqueleto: LMNA (con BAV) 5-10%
(> 30 genes) Canales i6nicos: SCN5A (con BAV) 5-10%
Sarcoméricos < 5% cada gen
Miocardiopatia no compactada ~ 30-45% Sarcoméricos: MYH7, ACTC1, TNNT2, MYBPC3, < 5% cada gen
(<15 genes) LBD3

Citoesqueleto

Canales i6nicos

Miocardiopatia arritmogénica ~ 60% PKP2 25-40%
(desmosomas) DSG2 5.10%
DSP 2-12%
DSC2 2-7%
Miocardiopatia restrictiva 30-50% MYH7 5%
(sarcoméricos) TNNI3 5%
TNNT2 <5%
ACTC <5%

BAV: Blogqueo auriculoventricular y otras anomalias de la conduccion cardiaca.

mo en ausencia de causa conocida identificada (isquémica,
valvular, infecciosa, autoinmune o cardiotdxica)(®). Con fre-
cuencia aparecen arritmias ventriculares y trastornos de la
conduccion cardiaca con riesgo de muerte stbita. Se han des-
crito alteraciones en mas de 30 genes, pero ninguno supone
mas del 5% de los casos. Las mutaciones en LMNA y SCN5A
son las mds frecuentes en los casos familiares asociados a
alteraciones en la conduccién cardiaca.

Miocardiopatia no compactada

La miocardiopatia no compactada (MCNC) pediatrica
es un trastorno del desarrollo embriolégico del miocardio
de forma que se divide en dos capas: una, fina bien desarro-
llada, compactada, epicardica y otra, capa endocérdica de
aspecto esponjoso con trabéculas y recesos intertrabeculares
prominentes. Se manifiesta con clinica de insuficiencia car-
diaca, arritmias (muerte stibita) y fenémenos emboélicos. La
aparicion tanto embrionaria como tardia de la MCNC sugie-
re una heterogeneidad patogénica de la misma. EI 60-70%

de los casos son esporadicos. En ocasiones se encuentran
fenotipos mixtos y antecedentes de distintos tipos de mio-
cardiopatia en la familia. Se han identificado unos 15 genes
relacionados con MCNC (sarcoméricos, del citoesqueleto y
de canales i6nicos), ademas de asociaciones con el sindrome
de Barth y las distrofias musculares (Tabla VI).

Miocardiopatia arritmogénica

La miocardiopatia arritmogénica (MCA) se caracteriza
por la sustitucién progresiva de las fibras musculares car-
diacas por tejido fibroadiposo, lo que produce una altera-
cién de la dindmica ventricular con dilatacién del ventriculo
derecho, del izquierdo o de ambos. Este tejido es sustrato
de arritmias ventriculares y, por lo tanto, muerte stibita. El
diagndstico depende de criterios electrocardiograficos, de
imagen cardiaca e histologicos?. La herencia es con fre-
cuencia AD, debido a mutaciones en genes que codifican
proteinas de los desmosomas (PKP2, DSG2, DSP) funda-
mentalmente (Tabla VI).
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TaBLA VII. INDICACIONES DE ESTUDIO GENETICO EN
MIOCARDIOPATIAS.

Miocardiopatia hipertréfica (MCH)
Clase I

Diagnéstico de MCH (caso indice)

Antecedente familiar de primer grado con genética
positiva en caso indice

Miocardiopatia dilatada (MCD)
Clase

Diagnéstico de MCD en paciente pediatrico

Diagnéstico de MCD y alteracion significativa de
la conduccién cardiaca o antecedente familiar de
muerte stibita prematura

Antecedente familiar de primer grado con genética
positiva en caso indice

ClaseIla  Diagnostico de MCD familiar

Miocardiopatia no compactada (MCNC)
Clasel

Diagnoéstico de MCNC en paciente pedidtrico (en
adultos es indicacion Ila)

Antecedente familiar de primer grado con genética
positiva en caso indice

Miocardiopatia arritmogénica (MCA)

Clase I

Diagnéstico de MCA en paciente pediétrico (en
adultos es indicacion Ila)

Antecedente familiar de primer grado con genética
positiva en caso indice

ClaseIlb Diagnostico posible de MCA (1 criterio mayor o 2

menores de los criterios diagndsticos)

Clase Il No se recomienda en los pacientes con un tinico

criterio menor

Miocardiopatia restrictiva (MCR)
Clasel

Diagnéstico de MCR en paciente pediatrico (en
adultos es indicacion IIb)

Antecedente familiar de primer grado con genética
positiva en caso indice

Adaptado de HRS/EHRAM),

Miocardiopatia restrictiva

La miocardiopatia restrictiva (MCR) es una entidad rara
que se caracteriza por un miocardio de grosor normal, pero
rigido (por hipertrofia de los miocitos y fibrosis intersticial),
lo que da lugar a disfuncién diastdlica ventricular. Cursa
con clinica progresiva de insuficiencia cardiaca, riesgo trom-
boemboélico por dilatacién auricular y mal prondstico a corto
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plazo. Los genes mds cominmente implicados son similares
a los de la MCH (genes sarcoméricos) (Tabla VI).

CONCLUSIONES

La aplicacion de la genética en cardiologia pediatrica
cada vez obtiene mayor protagonismo y ayuda al cardi6logo
clinico en todas las vertientes del acto médico. En ocasiones
puede ser una fuente de incertidumbre para el médico y
para la familia, por lo que es fundamental orientar correc-
tamente cada caso desde el punto de vista clinico. Ademas
se debe conocer cudl es la prueba genética mas adecuada
para el diagndstico, a quién debe realizarse en primer lugar
y cudles son sus limitaciones. Especial relevancia adquie-
re la historia clinica completa y la elaboracion de arboles
geneal6gicos.
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Revision

Cardiologia y deporte: evaluacion previa y hallazgos
tipicos del corazén deportista

A. IBANEZ FERNANDEZ, B. FERNANDEZ BARRIO, A. PEREZ PEREZ

Cardiologin Pedidtrica. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

INTRODUCCION

La practica de ejercicio fisico es una de las principales
actividades de ocio de los nifios y jévenes. La realizacién
de manera regular es una recomendacién establecida para
disminuir los principales factores de riesgo cardiovasculares
conocidos.

La actividad fisica y el deporte reducen la mortalidad,
pero, durante la préctica de ejercicio, aumenta el riesgo de
muerte subita, que puede ser la primera manifestacion de
una enfermedad cardiovascular no diagnosticada previa-
mente, en nifios o adolescentes asintomaticos.

La principal estrategia de prevencién, por el momento,
es el reconocimiento cardiovascular predeportivo.

Los eventos cardiovasculares relacionados con el deporte
son muy poco frecuentes en la edad pediatrica. La incidencia
de muerte stbita relacionada con el deporte se ha descrito de
1/43.000-100.000 menores de 35 afios, siendo la gran mayoria
(75-98%) por causa cardiovascular(?.

Resulta dificil analizar la epidemiologia de este proble-
ma, ya que no existe una definicién universalmente acep-
tada de muerte stbita cardiaca relacionada con el depor-
te, aunque, en general, se considera aquella que acontece
durante el ejercicio fisico o en la hora siguiente tras haber
finalizado.

Las estrategias para la prevencién se basan en identificar
las enfermedades que pueden provocar una muerte stibi-
ta durante la actividad fisica y es este el objetivo principal

del reconocimiento cardiovascular predeportivo. Existen
muchas guias de evaluacion cardiovascular predeportiva
enfocadas, sobre todo, a deportistas de alto nivel y a adultos.
Sin embargo, son pocas las referencias a nifios y adoles-
centes que practican actividad fisica competitiva. Por ese
motivo, la Sociedad Espafiola de Cardiologia Pediétrica y
Cardiopatias Congénitas (SECPCC), en colaboracién con el
Consejo Superior de Deportes (CSD), elabor la Guia Clinica
de Evaluacién Cardiovascular previa a la practica deportiva
en Pediatria, publicada en febrero de 20150

Existe consenso general en que estd justificado realizar
un cribado predeportivo con el fin de detectar enfermedades
cardiovasculares potencialmente letales. Existen, sin embar-
go, muchas diferencias en cuanto a los protocolos y mas atin
en las bases legales®.

En Italia, desde 1982, un Decreto obliga a que estos reco-
nocimientos fisicos sean realizados por médicos con una
formacion especifica, ya que uno de los problemas que se
plantea a la hora de concretar las caracteristicas de una eva-
luacién predeportiva versa sobre quién debe realizar estos
reconocimientos.

En Espafa entr6 en vigor, en junio de 2013, la Ley
Organica 3/2013, de proteccién de la salud del deportista
y lucha contra el dopaje en la actividad deportiva. Esta Ley
Orgénica regulard los reconocimientos predeportivos en el
ambito federado, pero no en el no federado, lo que excluye
a muchisimos nifios y adolescentes que practican deporte a
nivel municipal, local o escolar.
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La Guia Clinica de Evaluaciéon Cardiovascular previa a
la practica deportiva en Pediatria® se basa en tres aspectos
fundamentales: anamnesis, exploracion fisica y electrocar-
diograma. La recomendacién general es repetir la evaluacion
cada dos afios, siempre que los resultados iniciales sugieran
la ausencia de patologia cardiovascular.

ANAMNESIS

Antecedentes familiares (al menos en generacién
previa)

* Muerte stibita en menores de 50 afios.

* Miocardiopatia hipertréfica.

¢ Sindrome de QT largo u otras canalopatias.

e Sindrome de Marfan.

Antecedentes personales

e Dolor toracico relacionado con el ejercicio fisico y acom-
pafiado de sintomatologia vegetativa, palpitaciones o
sincope.

* Sincope desencadenado por ejercicio o situaciones de
estrés intenso. Sincopes sin prédromos o con pérdida
de conciencia prolongada.

e Palpitaciones o fatiga ante esfuerzos leves o moderados.

e Hipertension arterial, especialmente si ha precisado
tratamiento farmacoldgico y realizacion de exdmenes
complementarios.

* Antecedente de soplo cardiaco o valoracién previa por
cardiélogo infantil.

e Antecedente de enfermedad de Kawasaki, que puede
ser causa de isquemia si existe afectacion coronaria.

EXPLORACION FISICA

¢ Toma de tensién arterial.

* Auscultacion cardiaca (soplo de caracteristicas o intensi-
dad patoldgica) y palpacién de pulsos periféricos (pulso
irregular, pulsos femorales débiles).

e Bisqueda de estigmas de sindrome de Marfan.

ELECTROCARDIOGRAMA

* Esmuy importante realizar una lectura de manera siste-
matica y tener en cuenta las peculiaridades que presenta
el electrocardiograma segtin la edad®.

A.IBANEZ FERNANDEZ Y COLS.

e Conocer e identificar los hallazgos considerados nor-
males (adaptacion fisioldgica) en el llamado corazon de
atleta®.

* Los hallazgos que se consideran normales y no requie-
ren estudios diagndsticos adicionales son, de manera
resumida, los siguientes:

a) La presencia aislada de criterios de voltaje del QRS
para hipertrofia de ventriculo izquierdo o derecho,
en ausencia de otros marcadores clinicos o del ECG
que indiquen enfermedad.

b) Inversién de onda T de V1 a V3 en deportistas ado-
lescentes menores de 16 afios o prepuberales (patron
juvenil).

¢) Inversion de onda T de V1 a V4 precedida de eleva-
cién convexa del segmento ST en deportistas de raza
negra.

d) Patrén de repolarizacion precoz (elevacion del seg-
mento ST en, al menos, 2 derivaciones simultaneas,
>1 mm) cuando aparece aisladamente y sin otros
marcadores clinicos de enfermedad.

e) Bradicardia sinusal sin signos de disfuncién sinusal,
como son, bradicardia sinusal profunda (FC menor
de 40 Ipm en adolescentes) o pausas sinusales mayo-
res de tres segundos en vigilia.

f) Arritmia sinusal, ritmo auricular ectdpico o migra-
torio y ritmo de escape nodal.

g) Bloqueo AV de primer grado.

h) Bloqueo AV de segundo grado tipo Mobitz L.

i) Bloqueo incompleto de rama derecha.

CONCLUSIONES

Existen, por lo tanto, signos y sintomas de alarma que
pueden hacernos sospechar de la existencia de patologias
asintomaticas hasta el momento, y que pueden desenca-
denar una muerte stibita en un nifo o joven deportista. La
identificacién de estas es el objetivo de la evaluacién cardio-
vascular previa a la practica deportiva. En caso de encontrar
en la anamnesis, examen fisico o en el electrocardiograma,
algtin signo de alarma se debe suspender la actividad fisica
hasta la valoracion del nifio o adolescente por un cardi6logo
pediatrico.

Recomendamos la lectura profunda de la Guia Clinica
de Evaluacién Cardiovascular previa a la préctica deporti-
va en Pediatria (puede descargarse en el siguiente enlace:
https:/fwww.sepeap.org/wp-content/uploads/2015/02/Guia_Cli-
nica_de_Evaluacion_Cardiovascular_EE.pdf).
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