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Cardiopatias congénitas, diagnostico y

manejo prenatal

Congenital heart disease, prenatal diagnosis and management

Dr. César H. Meller*, Dra. Sofia Grinenco®, Dr. Horacio Aiello®, Dra. Antonela Cérdoba®,
Dra. Maria M. Sdenz-Tejeira’, Dr. Pablo Marantz' y Dr. Lucas Otario”®

RESUMEN

Dentro de las malformaciones congénitas, las
cardiopatfassonlasanomalias mds frecuentesy se
asocianaunaelevadamorbimortalidad perinatal
y alargo plazo. El objetivo de esta actualizaciéon
es revisar la tasa de deteccién prenatal, las
caracteristicas del tamizaje a lo largo del
embarazo, tantoenel primero comoenelsegundo
trimestre, las indicaciones de ecocardiografia
avanzada, y establecer un algoritmo de manejo
ante el diagndstico prenatal de una cardiopatia
congénita. Se discutirdn los estudios invasivos
y no invasivos que pueden realizarse y el
seguimiento obstétrico. Finalmente, serevisaran
las caracteristicas principales de la terapia fetal
en anomalias cardiacas, tanto intervencionismo
cardiaco como el tratamiento intrauterino de
las arritmias.
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INTRODUCCION

Las cardiopatias, las
malformaciones congénitas mds
frecuentes, se presentan en el 1% de
los recién nacidos y se asocian a una
elevada morbimortalidad perinatal.’
El diagndstico prenatal permite
realizar el asesoramiento a la familia
en funcién del prondstico, planificar
un seguimiento obstétrico adecuado,
ofrecer tratamiento intrauterino
en casos infrecuentes y muy
seleccionados, y, en presencia de una
cardiopatia congénita (CC) compleja,
la derivacién prenatal a un centro de
mayor complejidad con capacidad de
diagndstico y tratamiento neonatal

(mediante el cateterismo terapéutico
y/o la cirugia cardiovascular),
lo cual ha demostrado disminuir
la morbimortalidad perinatal
asociada."?

Tasa de deteccién prenatal

La tasa de deteccién de CC, atin en
los paises del primer mundo, oscila
entre el 30 % y el 60 %.>*> Un analisis
de los datos que Bélgica aporté al
European Registration of Congenital
Anomalies and Twins (EUROCAT),
registro europeo de anomalias
congénitas, report6é una deteccién
prenatal en el periodo 1997-2012 del
29,3 % para todas las CC en general
y del 40,2 % para las CC graves.* En
Holanda, donde existe un programa
nacional de control de calidad, la tasa
de deteccion prenatal de todas las CC
fue del 59,7 %.> Ademds, una revision
sistemdtica reciente,” que incluy6 7
estudios y 4992 pacientes, reporté una
tasa de deteccién prenatal de CC del
45,1 % (intervalo de confianza —-IC—
del 95 %: 33,5-57,0).

Ademds de la baja tasa de
diagnéstico prenatal de CC, otro
aspecto importante es su detecciéon
tardfa. En Bélgica, solo el 14,1 % de las
CC en general y el 20,5 % de las CC
graves fueron diagnosticadas antes
de las 25 semanas.” En la Argentina,
nuestro grupo reporté una serie de 303
fetos con diagnéstico prenatal, en su
mayoria, derivados desde otros centros,
en donde la edad gestacional media de
diagnéstico fue 29,9 + 5 semanas.”

La deteccién intratitero depende
de numerosos factores, por lo que es
fundamental la facilidad de acceso
de las pacientes al sistema de salud.
Si bien, en nuestro pais y en toda
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América Latina, esto cobra gran relevancia,
no es el inico aspecto, ya que, como se detall6
anteriormente, atin en los paises con amplia
cobertura sanitaria, la deteccién global de CC no
supera el 50-60 %.

Un segundo factor es el entrenamiento de
los ecografistas en la evaluacién del corazén
fetal. Una proporciéon importante de las CC sin
diagnéstico prenatal ocurren en pacientes con
numerosas ecografias en las que inicamente
se informa la frecuencia cardfaca sin evaluar
la anatomia del corazoén fetal. Por ello, resulta
fundamental el desarrollo de programas de
entrenamiento sistemdticos y de auditoria
continuos,?>® ausentes en nuestro medio.

En tercer lugar, atin con operadores
entrenados, el estudio puede ser dificultoso en
los pacientes con determinadas caracteristicas,
como obesidad materna o embarazos con
polihidramnios (exceso de liquido amniético)
marcado.!

Por dltimo, existen ciertas patologias que
son diagnosticables con facilidad y otras que
raramente lo son (Tabla 1). Asi, las tasas de
deteccién prenatal del corazén izquierdo

hipoplasico son elevadas y pueden alcanzar cifras
alrededor del 90 %,*° mientras que otras, como
el retorno venoso anémalo, son detectadas en la
etapa prenatal con escasa frecuencia.?

Cuédndo y como evaluar el corazon fetal

La evaluacién del corazoén fetal se realiza
dentro de la ecografia fetal detallada de rutina,
alrededor de la semana 20-24. Actualmente, esta
evaluacion ha sido estandarizada por la Sociedad
Internacional de Ultrasonografia en Obstetricia
y Ginecologia (International Society of Ultrasound
in Obstetrics & Gynecology, ISUOG) y consiste en
un screening que incluye el corte de 4 cdmaras
cardiacas (Figura 1), los tractos de salida de los
ventriculos (Figura 2) y el corte de 3 vasos y
3 vasos-traquea (Figura 3).

Ademads, en los pacientes que presentan un
riesgo incrementado de CC en relacién con la
poblacion general, estd indicada la realizaciéon
de un ecocardiograma fetal (Tabla 2). Entre las
indicaciones maternas, una de las patologfas
mds prevalentes es la diabetes mellitus, que
presenta un riesgo de 2 a 3 veces mds elevado
de malformaciones que la poblacién general. El

TasLA 1. Tasas de deteccion segiin el tipo de cardiopatia congénita y si es aislada o asociada a otro defecto (no aislada)

Tipo de cardiopatia

Tasa de deteccién prenatal
% (IC 95 %)

Corazoén univentricular (aislado)
Hipoplasia de ventriculo izquierdo
Hipoplasia de ventriculo derecho

Anomalia de Ebstein (aislado y no aislado)

Tronco arterioso (aislado y no aislado)

Canal AV (aislado y no aislado)

Tetralogia de Fallot

Aislado
Aislado y no aislado

Transposicién de grandes vasos
Aislado
Aislado y no aislado
Atresia pulmonar con CIV
Aislado
Aislado y no aislado
Atresia pulmonar con septum intacto
Aislado y no aislado
Coartacién de aorta
Aislado
Aislado y no aislado
Anomalia del retorno venoso
Heterotaxia compleja

= 60-95
90,7 (82,1-96,9)
63,7 (45,1-80,1)

80,1 (45,6-99,9)
69,1 (43,1-90,6)
60,4 (47,0-73,0)

49,2 (37,1-61,3)
42,0 (30,9-53,6)

48,5 (24,2-73,1)
36,4 (21,0-53,3)

37,8 (27,2-49,1)
59,8 (45,6-73,2)

41,3 (25,5-57,9)

30,6 (19,1-43,5)
22,3 (18,0-27,0)
=10
= 80-90

IC: intervalo de confianza; CIV: comunicacién interventricular; canal AV: canal auriculoventricular

(adaptado de Van Velzen et al.)°.
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Ficura 1. Corte de 4 cdmaras, en didstole (vdlvulas atrioventriculares abiertas) y en sistole (vdlvulas atrioventriculares
cerradas)

VI: ventriculo izquierdo, VD: ventriculo derecho, VM: vélvula mitral, VT: vélvula tricupidea, Al: auricula izquierda,
AD: auricula derecha, AO: aorta descendente.

FiGura 2. Corte de tracto de salida del ventriculo izquierdo y corte del tracto de salida del ventriculo derecho

ST 5t

Tracto de salida del VI

TSVI: tracto de salida del ventriculo izquierdo; VI: ventriculo izquierdo; TSVD: tracto de salida del ventriculo derecho;
VD: ventriculo derecho, VM: vélvula mitral; VA: vélvula aértica; Al: auricula izquierda; AD: auricula derecha; AO: arteria aorta;
VCS: vena cava superior; RPD: rama pulmonar derecha; RPI: rama pulmonar izqueirda; DA: ductus arterioso.

FiGura 3. Corte de 3 vasos y corte de 3 vasos-traquea

e

Corte.de 3 vasos-tragusa

AA: aorta ascendente; AP: arteria pulmonar; AO: arteria aorta; VCS: vena cava superior; DA: ductus arterioso;
AT: arco transverso; *: trdquea.
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incremento de riesgo estd relacionado con los
valores de hemoglobina glicosilada: a mayor
nivel de hemoglobina glicosilada, mayor riesgo de
defectos congénitos. En relacién con las CC, existe
mayor riesgo de malformaciones estructurales por
la alteracién de la embriogénesis, potencialmente
evidenciables en estudios tempranos,® y de
hipertrofia septal y miocardiopatia hipertréfica
por hiperinsulinismo, evidenciables en el tercer
trimestre.’

Entre otras afecciones maternas que
incrementan el riesgo de cardiopatias, se
encuentran las enfermedades autoinmunes
con anticuerpos anti-Ro y anti-La positivos,
como el sindrome de Sjogren y el lupus
eritematoso sistémico. El riesgo de bloqueo
auriculoventricular completo es del 1-2 % y, si
existe un hijo previo afectado, se eleva al 15-
20 %.1°

Dentro de las infecciones, la varicela'' y la
rubeola'” pueden generar defectos estructurales
del corazon, y el parvovirus estd relacionado con
insuficiencia cardfaca secundaria a anemia grave
y miocarditis.">!

Las CC también pueden ser producto de la
exposicion embrionaria a una amplia gama de
agentes quimicos.” Entre las drogas recreacionales,
el alcohol es el agente méds prevalente. De los
farmacos de uso frecuente en medicina, se
encuentran asociados a CC el litio, la isotretinoina,

el misoprostol y algunos anticonvulsivantes, como
fenobarbital y dcido valproico.'®

La historia familiar positiva es también
un conocido factor de riesgo para CC." El
riesgo de recurrencia luego de tener un hijo
afectado se encuentra dentro del 2-5 %, pero
varia ampliamente dependiendo del tipo de
cardiopatia y aumenta atn mds si hay mds de
un hijo afectado. Los riesgos también se elevan si
alguno de los padres tiene una CC, y es mayor el
riesgo de recurrencia si la portadora es la madre
(el 10-15 %) que si es el padre (el 2 %).1°

Un ecocardiograma fetal también puede
ser indicado por hallazgos fetales, encontrados
durante el control del embarazo. Los embarazos
gemelares monocigotas tienen un riesgo mds alto
de defectos congénitos que la poblacién general.
En particular, en el sindrome transfundido-
transfusor, el gemelo receptor tiene una chance
del 10 % de presentar anomalias en el tracto de
salida del ventriculo derecho."”

Algunos marcadores ecograficos del primer
trimestre, como el grosor de la translucencia
nucal (TN) y el doppler del ductus venoso (DV)
y de la vdlvula trictispide, usados como tamizaje
para anomalias de cromosomas, también han
demostrado utilidad como marcadores de CC. Por
su parte, en la actualidad, la evaluacién anatémica
fetal durante el segundo trimestre se encuentra
estandarizada, tanto para el corazén como para el

TaBLA 2. Indicaciones de ecocardiograma fetal segiin los factores de riesgo

Maternos
Diabetes mellitus
Patologias con anticuerpos anti-Ro/anti-La positivos
Infecciones maternas
Exposicién a teratégenos

Familiares
Historia familiar de cardiopatia congénita
Hijo previo afectado
Padres afectados

Fetales
Screening positivo en la ecografia de las semanas 11-14

Translucencia nucal aumentada, ductus venoso reverso y/o regurgitacion tricuspidea.

Screening positivo del scan fetal detallado de las semanas 20-24

Anomalias extracardiacas

Algunas anomalias extracardfacas incrementan el riesgo de cardiopatfa congénita, como, por ejemplo, un onfalocele o una

hernia diafragmatica.

Anomalias genéticas
Gemelos monocoriales (complicados)

Presentan un riesgo de cardiopatia congénita mayor que el de los embarazos tinicos, por lo que algunos grupos recomiendan
realizar un ecocardiograma fetal a todos los monocoriales, y otros, solo a los monocoriales complicados.




resto de la anatomia fetal,”"® y cualquier hallazgo
en este tamizaje inicial es una indicacién formal
de realizar un ecocardiograma fetal. Este también
estd indicado ante el diagndstico prenatal de
anomalias de cromosomas y los sindromes de
microdeleciones,’ en especial en las anomalias
viables, como la trisomia 21, fuertemente asociada
a canal auriculoventricular, la monosomia del X,
asociada a coartacion de aorta, y la microdelecién
22q11.2 o sindrome de DiGeorge, asociados a
anomalias cono-truncales. De la misma manera,
el diagnéstico molecular de alguna patologia
de origen mendeliano es una indicacién de
evaluacién cardiaca por un especialista.

:Se puede evaluar el corazon fetal
en el primer trimestre?

El tamizaje del primer trimestre en las
semanas 11-14, que comenz6 con la evaluacién
de la TN para la deteccién de la trisomia 21
y otras aneuploidias, se fue extendiendo
para el diagndstico de varias malformaciones
mayores."”? La ecografia de las semanas 11-14
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podria jugar un rol importante en la detecciéon
de CC por la visualizacién directa del defecto o
por la presencia de marcadores ecograficos que
incrementaran el riesgo.

a. Visualizacién directa de la cardiopatia
congénita

La guia de la ISUOG para las semanas 11-
14 incluye, dentro de la evaluacién del corazén,
tnicamente, el registro de la frecuencia cardiaca
regular y la ubicacién correcta del corazén en el
hemitérax izquierdo (levocardia).” Determinadas
patologias podrian ser identificadas a esta edad
gestacional (Figura 4). Por ello, algunos autores
sugieren la evaluacién precoz del corazon fetal
mediante el corte de 4 cdmaras y los tractos
de salida, que, luego de la semana 12, pueden
obtenerse en la gran mayoria de los casos." Otros
cortes, en cambio, son més dificiles de obtener
(Tabla 3). McAuliffe y col., reportaron que, a
las 13*° semanas, los arcos adrtico y ductal solo
pudieron verse en el 45 % de los casos y las venas
pulmonares, en el 16 % de los fetos estudiados.”

FiGURrA 4. (a) Atresia mitral diagnosticada en un feto de 13 semanas; (b) atresia tricuspidea en un feto de 11*° semanas

Atresia mitral, 12 semanas

En didstole, se visualiza el pasaje de la
sangre por la vélvula trictispide
(flecha) pero no por la mitral.

En sistole, se visualiza el pasaje
anterégrado en el arco ductal (azul) y
retrégado en el arco adtico (rojo)

Atresia tricuspidea, 11*° semanas

AT auricula izquierda; AD: auricula dereche; VI: ventriculo izquierdo; VD: ventriculo derecho.

TaBLA 3. Visualizacién de las distintas estructuras del corazon fetal en la ecografia de las semanas 11-14

10 semanas 11 semanas 12 semanas 13 semanas
4 cdmaras St St St St
Tractos de salida - - Si Si
Cortes de 3 vasos/3 vasos-trdquea - - st st
Arco adrtico y ductal -- - St S1
Venas cavas - - Si Si
Venas pulmonares - - - Si

(Adaptado de Herndndez-Andrade E, Patwardhan M, Cruz-Lemini M, Luewan S. Early Evaluation of the Fetal

Heart. Fetal Diagn Ther. 2017;42:161-173)
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Por ultimo, hay que tener presente que el
“ecocardiograma fetal precoz” tiene no solo una
elevada tasa de falsos negativos, sino que también
presenta una elevada tasa de falsos positivos,
debido a que, entre otros factores, determinadas
estructuras cardiacas podrian no encontrarse
completamente desarrolladas.” Por ello, hay
que ser cautos en el asesoramiento, ya que una
proporcién significativa de estudios anémalos
van a tener, finalmente, un feto con corazén sano.

b. Marcadores de riesgo de cardiopatia
congénita en el primer trimestre

Los marcadores ecogrdficos del primer
trimestre asociados a CC son la TN aumentada,
el DV patolégico y la regurgitacion tricuspidea
(Figura 5).
1. Translucencia nucal aumentada

El principal marcador ecografico de riesgo
de CC en la ecografia de las semanas 11-14 es la
TN aumentada.” Como se puede observar en la
figura 6, el riesgo de CC aumenta conforme se

incrementa la TN.? Sotiriadis y col.,? realizaron
una revision sistemdtica y un metaanadlisis sobre
la deteccién de CC en fetos con TN aumentada y
cariotipo normal, y arrojaron los resultados de la
Tabla 4.
2. Ductus venoso patolégico

Papatheodorou y col.,* realizaron una revision
sistemdtica y un metaanadlisis sobre la detecciéon
de CC en fetos con DV patolégico y cariotipo
normal, y arrojaron los resultados de la Tabla 5.
Por su lado, Maiz y col.” reportaron que el riesgo
de CC aumentaba, aproximadamente, 3 veces si
el DV era anormal y disminufa a la mitad si era
normal (Figura 7).
3. Regurgitacion tricuspidea

Pereira y col.,?® analizaron el aporte de
la regurgitacion tricuspidea al momento del
diagnéstico en el primer trimestre de CC. Sobre
un total de casi 41 000 pacientes, observaron
insuficiencia tricuspidea en el 32,9 % de los
fetos con CC y enel 1,3 % de los fetos sin CC,
y concluyeron que su utilizacién aumentaba

FIGURA 5. Feto de 12*¢ semanas con (a) aumentada, (b) DV anormal (onda “a” reversa (flecha) y

(c) regurgitacion tricuspidea (flecha)

TaBLA 4. Desempeiio de la translucencia nucal aumentada en la deteccion de cardiopatias congénitas

Sensibilidad (%-1C 95 %)
Especificidad (%-IC 95 %)

TN mayor del percentil 95

Cociente de probabilidad positivo (LR+) (%-IC 95 %)

Sensibilidad ((()—IC 95 (0)
Especificidad (%-IC 95 %)

TN mayor del percentil 99

Cociente de probabilidad positivo (LR+) (%-I1C 95 %)

44,4 (39,5-49,5)
94,5 (94,4-94,6)
8,22 (4,70-14-38)
19,5 (15,9-23,5)
99,1 (99,1-99,2)
30,5 (24,32-38,60)

IC: intervalo de confianza; TN: translucencia nucal; CC: cardiopatias congénitas (adaptado de Sotiriadis A, Papatheodorou S,
Eleftheriades M, Makrydimas G. Nuchal translucency and major congenital heart defects in fetuses with normal karyotype: a

meta-analysis. Ultrasound Obstet Gynecol. 2013 Oct;42(4):383-9).



el diagnéstico de CC en relacion con el uso
tnicamente de la TN. Ademads, reportaron que la
tasa de deteccién de CC, considerando cualquiera
de los 3 marcadores, fue del 57,6 % (IC 95 %: 47-
67,6) (Figura 8).

Algoritmo de manejo ante el diagnéstico

prenatal de una cardiopatia congénita
Ante la sospecha prenatal de una CC, se

debe intentar caracterizarla y determinar si es
aislada o asociada a algdn otro problema, que
puede ser otra malformacién y/o un sindrome
genético. Para esto, los pasos por seguir son
ecocardiograma fetal detallado, ecografia
morfoldgica detallada y evaluacién genética.

* Ecocardiograma fetal detallado: es realizado
por un experto en diagndstico prenatal
de cardiopatias y tiene como objetivo su
caracterizacién. Este estudio podria incluir
la evaluacion del timo fetal, ya que una
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proporcién importante de fetos con sindrome
de DiGeorge presentan hipoplasia o ausencia
del timo. Por ello, se propusieron distintos
métodos para su evaluacion prenatal, como
la relacién timo-tordcica,® que consiste en
evaluar la relacién, en un corte transversal
del térax, entre la distancia columna-esternén
y la distancia aorta-esternén (Figura 9). Sus
resultados mostraron que la media era, en
fetos normales, 0,44 + 0,04 y, en fetos con
del 22q11, 0,25 + 0,09 (p < 0,001). Sin embargo,
otros grupos cuestionaron la utilidad de esta
relacién, debido a que la relacién timo-toracica
era menor que los controles no solo en los fetos
con del 22q11, sino también en aquellos con
anomalfas cono-truncales sin del 22q11, por lo
que concluyeron que los resultados debfan ser
interpretados con cautela.®

Una ecografia morfolégica detallada,
ya que, aproximadamente, el 25-45 %

TaBLA 5. Desemperio del ductus venoso en la deteccién de cardiopatias congénitas

DV patolégico independientemente de la TN
DV patolégico y TN aumentada

DV patoldgico y TN normal

Sensibilidad (%-IC 95 %)
Especificidad (%-IC 95 %)
Sensibilidad (%-1C 95 %)
Especificidad (%-IC 95 %)
Sensibilidad (%-1C 95 %)
Especificidad (%-IC 95 %)

50 (0,27-0,73)
93 (0,88-0,96)
83 (0,51-0,95)
80 (0,56-0,93)
19 (0,12-0,29)
96 (0,92-0,98)

IC: intervalo de confianza; DV: ductus venoso; TN: translucencia nucal; CC: cardiopatias congénitas (adaptado de
Papatheodorou S, Evangelou E, Makrydimas G, Ioannidis J. First-trimester ductus venosus screening for cardiac defects: a

metaanalysis. BJOG. 2011;118:1438-1445).

FiGura 6. Relacion entra la TN y el riesgo de CC

700

500

400

300

200

Prevalencia de CC/1000

100+
155

093534 3544 4554

55-6.4 6,5-8,4 285

Translucencia nucal en mm

TN: translucencia nucal; CC: cardiopatias congénitas.

Adaptado de Clur SA, Bilardo CM. Early detection of fetal cardiac obnormalitie: how effective is it and how should we manage

the patients? Prenat Diagn. 2014; 34(13):1235-45.
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FiGura 7. Riesgo de CC segiin grosor de la TN y caracteristicas del DV
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CC: cardiopatias congénitas; DV: ductus venoso; TN: translucenia nucal.
Adoptado de Maix N, Plasencia W, Dogklis T, Faros E, Nicolaides K. Ductus venosus Doppler in fetuses with cardiac defects
and increased nuchal translucency thickness. Ultrasound Obstet Gynecol 2008 Mar; 31(3): 256-60.

FiGURA 8. Prediccion de cardiopatias congénitas a través de la (A) TN y (B) TN + DV + VT
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g 8

£
(=]
i

Tasa de deteccion (%)

20 A

0 20 40 6 g8 100

Tasa-de falsos positivos

TN: translucencia nucal; DV: ductus venoso; VT: vdlvula tricdaspide.
Adoptada de Pereira S, Gonopathy R, Syngeloki A, Maiz N, Nicolaides KH. Contribution of fetal tricuspid regurgitation in first-
trimester screening for major cardiac defects. Obstet Gynecol. 2011 Jun; 117(6):1384-91.



de los fetos con CC presentan anomalias

extracardiacas asociadas, especialmente, el

canal auriculoventricular, la tetralogfa de

Fallot y anomalfas de la posicién cardfaca.

e Evaluacién genética: las CC son patologias
que se comportan como marcadores de riesgo
de anomalias genéticas. Ejemplos cldsicos
son el canal auriculoventricular y su fuerte
asociacion a la trisomfa 21 o las cardiopatias
cono-truncales, que incrementan el riesgo
de sindrome de DiGeorge (del 22q11). Los
estudios genéticos que pueden realizarse
requieren de procedimientos invasivos, como
la puncién de vellosidades coriénicas o la
amniocentesis. Los riesgos maternos, como
infeccién o hematoma de la pared abdominal,
son muy bajos. En relacién con la pérdida
de embarazo, cldsicamente, se estimaba que
una puncién incrementaba el riesgo en un
1 %, pero una revision sistemdtica reciente?
demostré que los riesgos eran menores:

1. Amniocentesis: el 0,11 % (IC 95 %: -0,04-

0,26).
2. Puncién de vellosidades coriénicas: el
0,22 % (IC 95 %: -0,71-1,16).

Con el material obtenido, se pueden evaluar
anomalias de cromosomas, sindromes de
microdeleciones y anomalfas mendelianas. El
rédito diagnéstico dependerd del tipo de estudio
disponible.

e Estudio cromosémico: el cariotipo estandar
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puede detectar anomalias cromosémicas
numéricas, como trisomfia 21, y estructurales
como una translocacién desbalanceada.
La frecuencia de anomalias cromosémicas
dependerd del tipo de CC diagnosticada.
Hibridacién fluorescente in situ (fluorescent
in situ hybridization; FISH, por sus siglas en
inglés): técnica que permite la determinacion
de aneuploidias y microdeleciones/
duplicaciones, como, por ejemplo, una
del 22q11 en una cardiopatia cono-truncal.
Reaccion en cadena de la polimerasa
fluorescente cuantitativa (quantitative
fluorescent polymerase chain reaction; QF-
PCR, por sus siglas en inglés): permite
un diagnéstico rdpido, en 24-48 h, de las
aneuploidias mds frecuentes, como
trisomia 21, 18, 13 y anomalfas de cromosomas
sexuales.

Estudio de chromosomal microarray analysis
(CMA): el array citogenético o cromosémico
(o microarray) es una técnica molecular que
permite evaluar deleciones o duplicaciones
de regiones de dcido desoxirribonucleico
(ADN). Tiene una resolucion 100 veces
superior a la del cariotipo, por lo cual permite
diagnosticar, ademds de las aneuploidias y
grandes anomalfas cromosémicas detectables
por la técnica tradicional, otras anomalias
submicroscépicas que son demasiado
pequefias para ser detectadas por el

FIGURA 9. Relacién timo-tordcica. Se muestra la técnica de medicion (a la izquierda) y la diferencia en la relacion timo-
tordcica entre 90 fetos con cardiopatia sin del 22q11 y 20 fetos con cardiopatia y del 22411
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cariotipo.?*® Distintos estudios demostraron
que el uso de microarrays, ante la presencia de
una CC, mejoraba la detecciéon de anomalias
genéticas, entre un 7 % y un 12 %.3*3* La
limitacién del estudio es su elevado costo.

* Secuenciacién de todo el genoma (whole-
genome sequencing) o de exomas (whole-exome
sequencing): si bien atin se encuentra en
investigacion en la etapa prenatal, algunos
laboratorios ya la ofrecen para determinadas
situaciones clinicas en las que persiste la duda
de alguna anomalfa genética, luego de una
prueba de arrays negativos.

Seguimiento obstétrico

Una vez completada la etapa de evaluacion
diagnéstica, en la que, idealmente, ya se pudo
caracterizar la CC, se establece si se trata de
una patologifa aislada o asociada y se asesora a
la familia en relacién con el significado de los
distintos hallazgos. Se debe realizar el seguimiento
obstétrico habitual de la salud materna (controles
de laboratorio, tension arterial, etc.) méds un
seguimiento de la salud fetal especializado con el
objetivo de llegar al término y evitar la prematurez
y sus complicaciones neonatales.

En cuanto a la via de finalizacidn, serd de
acuerdo con el criterio obstétrico. En general,
las CC no son contraindicacién para un parto
vaginal. La recepcién del recién nacido con una
CC debiera realizarse por un equipo neonatal
capacitado y en un centro con Neonatologia
con capacidad de evaluacién y tratamiento
cardiovascular.

Terapia fetal en anomalias cardiacas
a. Intervencionismo cardiaco fetal

Las intervenciones prenatales que se
encuentran en evaluacién y, por ende,
no constituyen estdndar de cuidados son
las valvuloplastias, colocacién de stent y
pericardiocentesis. Los procedimientos no
implican un riesgo significativo para la madre,®
pero si para los fetos, con una mortalidad
fetal reportada en el Registro Internacional de
Intervenciones Cardiacas Fetales (http://www.z’fcir.
org) del 11 %.

La estenosis adrtica critica fetal podria
evolucionar a un sindrome de corazén izquierdo
hipoplasico (SCIH).** La valvuloplastia adrtica
fetal tiene como objetivo desobstruir el tracto
de salida ventricular para mejorar la funcién
ventricular y permitir el crecimiento de las
estructuras cardiacas izquierdas (Figura 10). La
valvuloplastia pulmonar fetal en la estenosis
pulmonar critica®* tiene el potencial de evitar la
progresion hacia una fisiologia univentricular por
hipoplasia grave del ventriculo derecho.

La restriccién grave del foramen oval* en
pacientes con SCIH genera un aumento de la
presién en la auricula izquierda, con congestion
pasiva vascular pulmonar y desarrollo de
linfangiectasias y remodelamiento vascular
pulmonar. Estos pacientes constituyen un
subgrupo con alta mortalidad neonatal temprana,
ya que requieren, al nacer, una atrioseptostomia
con balén (procedimiento de Rashkind) de
urgencia. La colocacién de un stent en el
tabique interauricular en la etapa fetal es un
procedimiento factible, que podria permitir

Ficura 10. Valvuloplastia adrtica en feto con estenosis adrtica critica. En (a) se visualiza la aguja dentro del ventriculo
izquierdo enfrentando el tracto de salida (flecha). En b) se visualiza la guia (*) a través de la vdlvula adrtica, antes de insuflar

el balén de valvuloplastia




una disminucién de la mortalidad neonatal y
detener la progresién del dafio vascular pulmonar
(Figura 11).

El derrame pericdrdico grave*? puede
condicionar la muerte por taponamiento cardfaco.
En algunos casos, se requieren pericardiocentesis
seriadas (Figura 12) o la colocacién de un catéter
de derivacion pericardio-amnidtica.

b. Terapia en arritmias

Son infrecuentes pero potencialmente graves.
L. Taquiarritmias fetales

La mayoria estdn representadas por
taquicardias supraventriculares por reentrada
y aleteo auricular, y se diagnostican ante una
frecuencia cardifaca fetal mayor de 180-190 latidos
por minutos.***® En general, la estrategia con
mejor chance de sobrevida es intentar revertir
la arritmia durante la etapa intrauterina para lo
cual, dado que puede resultar muy dificultoso,
es importante seguir protocolos estrictos de
manejo. Los antiarritmicos utilizados con mayor
frecuencia son digoxina, flecainida y sotalol y, en
menor medida, amiodarona, que se utilizan como
monodroga o combinados (sobre todo, en fetos
con hidrops). El estudio y control cardiolégico
estricto de la madre es fundamental, ya que todos
los farmacos antiarritmicos son potencialmente
arritmogénicos. Hace poco, se public6 un caso de
colocacién de marcapasos intrauterino en un feto
con hidrops refractario al tratamiento,* pero esto
se encuentra en etapa iniciales de investigacion.

FiGura 11. Septostomia fetal con colocacion de stent.
Se visualiza un corte de cuatro cimaras cardiacas con el
stent colocado en el tabique interauricular

Stent en septum auricular '

AD: auticula derecha; AL auricula izquierda;
VI: ventriculo izquierdo; VD: ventriculo derecho.
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II. Bradiarritmias fetales

Definidas por una frecuencia cardiaca
persistentemente menor de 100-110 latidos
por minuto. Pueden presentarse en fetos con
cardiopatias estructurales o sin una anomalia
evidenciable. En aquellos sin cardiopatia
estructural, es necesario el dosaje de anticuerpos
maternos anti-Ro (anti-SSA) y anti-La (anti-
SSB), que, por pasaje transplacentario, pueden
determinar el dafio del sistema de conduccién
y afectacion de la funcién miocdrdica debida al
desarrollo de fibroelastosis, por lo que el riesgo
de bloqueo auriculoventricular completo es del
1-2 % sin antecedentes y del 15-20 % con un hijo
previo afectado.!

Se han comunicado posibles beneficios con la
administraciéon materna de corticoides asociados
0 no a simpaticomiméticos cuando se detecta
una prolongacién del intervalo PR mecdnico
(bloqueo de 1% o 2% grado) o ante la presencia
de fibroelastosis, pero los datos son limitados.*

COMENTARIOS FINALES

A pesar de la importancia del diagnédstico
prenatal de las CC, la tasa de deteccién contintia
siendo baja en la poblacién general. Esto refleja
las limitaciones del diagnostico prenatal y justifica
todos los esfuerzos que puedan realizarse para
optimizar los conocimientos en esta drea con el
objetivo de mejorar los resultados perinatales de
los nifios con CC. B

FIGURA 12. Pericardiocentesis fetal en feto con diverticulo
cardiaco, donde se observa la aguja (flechas) que de manera
transtordcica fetal ingresa a la cavidad pericdrdica para
drenaje de un grave derrame hemdtico

Columna

VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo.
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