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Resumen

Paciente masculino de 4 afos con sindrome de Down y diagnostico de canal
auriculoventricular completo tipo A de Rastelli, CIA ostium primum y CIV tipo inlet. A pesar
de la edad, presento funcion cardiopulmonar preservada y prueba de vasorreactividad
positiva, o que permitié su correccion quirurgica mediante técnica de un solo parche de
pericardio autologo. El posoperatorio cursé con mejoria hemodinamica y reduccién
progresiva de la presion del ventriculo derecho bajo tratamiento médico. Este caso
resalta la viabilidad quirdrgica tardia en pacientes con trisomia 21 y canal AV completo,
posiblemente influenciada por factores anatémicos y genéticos protectores descritos en
la literatura.

Palabras clave: canal auriculoventricular (AV), sindrome de Down, cateterismo cardiaco,
hipertension pulmonar.

Abstract

A 4-year-old male with Down syndrome was diagnosed with a complete atrioventricular
canal defect type A (Rastelli), ostium primum ASD, and inlet-type VSD. Despite his age,
he showed preserved cardiopulmonary function and a positive vasoreactivity test,
allowing surgical correction using a single autologous pericardial patch technique.
Postoperative follow-up revealed hemodynamic improvement and gradual reduction of
right ventricular pressure under medical therapy. This case highlights late surgical
feasibility in a patient with trisomy 21 and complete AV canal, possibly influenced by
favorable anatomic and genetic protective factors reported in the literature.

Keywords: atrioventricular (AV) canal, Down syndrome, cardiac catheterization,
pulmonary hypertension.
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Introduccion

El canal auriculoventricular (AV) completo es una compleja malformacién cardiaca
congénita que combina un defecto en el tabique ventricular, otro en el tabique auricular
y la presencia de una valvula auriculoventricular comun en lugar de dos valvulas
independientes. Representa aproximadamente el 4% de todas las cardiopatias
congeénitas y mas de la mitad de los defectos cardiacos diagnosticados en nifios con
trisomia 21. (1,2)

La clasificacion de Rastelli describe tres tipos principales de canal AV completo (A, By
C) segun la morfologia de la valva puente anterior y sus inserciones cordales, lo que
resulta fundamental para planificar la estrategia quirdrgica. El diagnodstico suele
sospecharse clinicamente en lactantes que presentan signos de insuficiencia cardiaca
congestiva, y se confirma mediante ecocardiografia, que permite evaluar la anatomia
valvular y septal. (1,2)

El cateterismo cardiaco, aunque no es indispensable para el diagndstico inicial, puede
ser util en pacientes mayores o con sospecha de hipertension pulmonar irreversible,
permitiendo valorar la resistencia vascular pulmonar y la factibilidad de la reparacién
quirurgica. Actualmente, la reparacién primaria temprana constituye el tratamiento de
eleccion, generalmente indicada entre los 3 y 6 meses de edad, con el objetivo de corregir
los defectos septales y reconstruir valvulas AV competentes, evitando complicaciones
hemodinamicas y dano irreversible al lecho vascular pulmonar. Sin embargo, pueden
existir algunas condiciones anatdbmicas, genéticas o ambientales que conserven viable
la oportunidad de una correccion quirurgica tardia que brinde calidad de vida a los
pacientes. (1,2)

Presentacion de caso

Paciente masculino de 4 anos, originario de Chimaltenango con diagnéstico de sindrome
de Down y antecedente por ecocardiograma realizado hace 2 anos con evidencia de
conexion AV de tipo unico por canal AV completo, con CIA ostium primum (OP) de 4mm
flujo de izquierda a derecha ademas de una CIV tipo inlet de 8 mm con flujo de izquierda
a derecha, ademas de una insuficiencia leve a nivel derecho de valvula AV unica, quien
inicia control en ese momento por institucion, pero pierde seguimiento.

Se presenta a consulta tras traslado por unidad pediatrica luego de control con médico
de cabecera, con la intencidn de realizar examenes cardiacos complementarios y
valoracion de correccidn quirurgica del defecto congénito.

Dentro de los hallazgos relevantes se evidencia en ecocardiograma canal AV tipo A de
Rastelli, hipertension pulmonar y disfuncién diastélica del ventriculo derecho, por lo que
se decide realizar cateterismo para valoracion de defecto cardiaco y determinacion
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tratamiento mediante correccion quirurgica (ver figura 1); en el se evidencia un canal AV
completo, hipertensién pulmonar severa, resistencia vascular pulmonar normal con FiO2
del 21%uw, indexadas 2.36uw/m?. Test de vaso reactividad positivo. Por tales hallazgos
se presenta en sesion clinico-quirurgica y se decide programar procedimiento cardiaco
de correccion.

Figura 1. Cateterismo cardiaco. Situs solitus, se evidencia una silueta cardiaca
aumentada de tamafno sugerente de cardiomegalia, ademas de un ensanchamiento del
mediastino, presencia de catéter que desciende centralmente en el mediastino.

Al examen fisico de ingreso el paciente presenta aspecto acianaético, con FC: 124, FR:
22 y SO2: 90% sin oxigeno externo, torax con aumento del diametro AP, corazon ritmico,
S1 normal, S2 reforzado, con presencia de soplo holosistélico 3/6 en precordio medio,
no se auscultan soplos diastolicos y presenta pulsos palpables normales. Posterior a ello
se decide realizar laboratorios preoperatorios los cuales se encuentran en parametros
normales, y se dispone a preparar a paciente para sala de operaciones.

Posterior a la desinfeccidn de la piel se realizé esternotomia media, con escisiéon del timo
y toma de pericardio para su posterior uso. Se evidenci6é cardiomegalia importante y
ausencia de vena cava superior izquierda persistente. Se procedié a la canulacion de
aorta y venas cavas tras administracion de heparina, colocacion de canula de cardioplejia
y establecimiento de circulacion extracorpérea con hipotermia a 30°C y pinzamiento
aortico.

Se realizé atriotomia derecha donde se identificaron los siguientes defectos: CIA ostium
secundum de 2-3 mm, CIA OP de 1.2 x 1.5 cm, CIV en porcion de entrada de ~T x 1.5
cm, y valvula atrioventricular comun con componente izquierdo mixomatoso y engrosado.
Se realizé correccidon con parche unico de pericardio autdlogo tratado para cierre de CIV
y posteriormente se realiza cierre de la CIA OP, reinsercion de los componentes
valvulares mitral y tricuspide al parche fijado a la cresta, y cierre del cleft mitral con puntos
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separados. El test de salino mostré coaptacion adecuada y drenaje normal del seno
coronario. (Ver figura 2)

El cierre de la auricula derecha, esternon y tejidos blandos se realiz6 de manera
convencional. La recuperacién de ritmo sinusal fue espontanea, sin complicaciones
durante la retirada de la circulacidn extracorpérea. Se colocod drenaje mediastinico y
cable de marcapaso temporal. El paciente fue transferido a UCI intubado y estable.

Figura 2. Correccion de canal AV completo tipo A de Rastelli. A. Exposicidn del pericardio
B. Corte de pericardio para parche unico C. Cierre de CIV mediante la colocacion del
parche de pericardio con sutura Prolene 5.0.

En seguimiento posquirurgico es egresado tras control ecocardiografico que evidencia
leve insuficiencia mitral sin estenosis, insuficiencia pulmonar moderada con presion del
ventriculo derecho (VD) de 90 mmHg, sin dilatacion de cavidades, una semana posterior
a cirugia con tratamiento a dosis bajas de sildenafil y controles de ecocardiograma en un
mes; en este control se reporta un aumento de la presién sistélica del VD a 92 mmHg,
por lo que se opta por incrementar dosis de tratamiento con sildenafil, finalmente en
seguimiento posterior se evidencia disminucidon de presion sistolica del VD a 50 mmHg,
por lo que se deja con seguimiento ambulatorio cada 6 meses.

Discusién

En este caso se presenta un nifio de 4 afnos que presenta un canal AV completo tipo A

de Rastelli y antecedente de sindrome de Down, condicién médica que predispone en

un porcentaje variable de casos de cardiopatia congénita que oscilan entre un 40 a 60%,

donde el canal AV completo se presenta en un 20% de los pacientes, ocupando la tercera

posicion de frecuencia en este grupo poblacional. (3) Se han identificado regiones
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cromosomicas criticas en 21q22.1—qter que podrian contener genes implicados en la
formacion del canal AV, aunque otros estudios no han podido confirmar una asociacién
directa entre un locus especifico y el fenotipo cardiaco, estos hallazgos sugieren que los
defectos del canal auriculoventricular en pacientes con trisomia 21 reflejan una
interaccién compleja entre factores genéticos y procesos de sefalizacion del endocardio
durante el desarrollo temprano. (1)

La relacidn entre pacientes con canal AV completo con sindrome de Down no representa
un peor pronostico a largo plazo, diversas series de casos evidencian tejido valvular
auriculoventricular en estos pacientes que tiende a ser mas redundante y con mayor
superficie disponible para la reconstruccion, lo que facilita una reparacién mas estable
de las valvas comunes y reduce la incidencia de insuficiencia significativa de la valvula
AV izquierda en el postoperatorio. (2)

Paciente quien fue intervenido quirirgicamente para la correccion de defecto con técnica
de un solo parche utilizando pericardio autélogo tratado con cierre de los componentes
atrial y ventricular y reinsercion de los componentes mitral y tricuspideo de la valvula AV
comun al parche de pericardio. Partiendo de este punto, en la mayoria de los pacientes
con canal AV parcial, la correccion quirurgica se realiza de forma electiva entre los 12 y
24 meses de edad, momento en el que la funcién ventricular y el tamafio de las cavidades
cardiacas son favorables para la reparacion definitiva. (2)

Los pacientes con canal AV completo suelen manifestar insuficiencia cardiaca congestiva
durante los primeros meses de vida, entre 1 y 3 meses; por lo que la correccion quirurgica
idealmente debe realizarse entre los 3 y 6 meses de edad. Retrasar la intervencion mas
alla de los 6 a 9 meses se asocia con un riesgo progresivo de desarrollar hipertension
pulmonar irreversible debido a los cambios obstructivos en la microvasculatura pulmonar,
riesgo considerable en este caso por la edad actual del paciente, que se evidencia dentro
del posoperatorio tardio. (2)

En este caso, la clasificacion de Rastelli para los defectos del canal AV (tipos A, B, C)
describe como se insertan las valvas y la relacién de las comisuras; en el tipo A como el
que presenta el paciente, que es el tipo mas frecuente, las valvas tienen inserciones
parciales que facilitan la reconstruccién con técnicas que preserven los velos comunes.
Esta anatomia condiciona la eleccion de la técnica de unico parche porque influye en el
flujo del tracto de salida y en la coaptacion valvular. (4)

Las técnicas para reparar el canal AV completo incluyen: la técnica de dos parches, la
técnica de parche unico clasico y variantes modificadas del “single-patch”. En centros
contemporaneos, la técnica de parche unico (y su variante modificada) se utiliza con
buenos resultados en términos de tiempos de circulacién extracorpérea e isquemia
miocardica reducida, y resultados comparables a la técnica de dos parches en muchos
estudios de series y metaanalisis recientes. El uso de pericardio autélogo para
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confeccionar el parche es habitual por su disponibilidad y buena integracion biologica.
)

Dado que se presenta un paciente de 4 anos, que por estudios paraclinicos no evidencia
datos de obstruccion del tracto de salida, la eleccién de una técnica de un parche unico
de pericardio autdlogo fue razonable: esto no solo simplifica la reconstruccion si no que
reduce el tiempo de circulacion y puede ofrecer resultados funcionales adecuados
cuando la valva izquierda es reparable. No obstante, debe documentarse un seguimiento
ecocardiografico estricto para detectar: insuficiencia de valvula AV izquierda progresiva,
gradientes en el tracto de salida izquierdo y signos de obstruccion residual o de defectos
en el tabique ventricular. (6)

Este caso ademas se plantea la duda de como este paciente conservo una funcionalidad
cardiovascular adecuada para una reparacion quirurgica definitiva considerando la
condicion de base que presenta el paciente, por lo que aqui surgen diversas hipotesis:

a. Factores anatémicos favorables (p. ej. tipo A del canal, valvulas con tejido
redundante): la anatomia tipo Ay la presencia de mayor cantidad de tejido valvular
en pacientes con trisomia 21 facilitan la reconstruccion de los velos AV y se asocian
a menor necesidad de reoperacion valvular en algunas series. (7)

b. Determinantes genéticos / biomarcadores protectores: variaciones genéticas y
diferencias en la expresion de genes involucrados en la formacion de las
almohadillas endocardicas pueden modular la severidad anatomica y la respuesta
al dano hemodinamico; los estudios genéticos modernos sugieren un papel
complejo y poligénico en la expresion fenotipica de los defectos cardiacos. (8)

Desde el punto de vista genético, los defectos del canal AV reflejan un marcado
componente de heterogeneidad molecular, tanto en los pacientes con sindrome de
Down como en los no sindromicos. Se ha documentado mediante técnicas de
secuenciacion de nueva generacion que multiples genes implicados en la
cardiogénesis pueden mutar en portadores de canal AV; se estima que
aproximadamente una fraccidon relevante de los casos “aislados” presentan
mutaciones en genes clave para la formacién de cojines endocardicos y tabicacion
auriculoventricular. (9)

En el escenario de la trisomia 21, mas alla de la simple duplicacién cromosdmica,
se especula que la sobreexpresion génica en el cromosoma 21 altera el perfil de
expresion de proteinas implicadas en la transicién epitelio-mesénquima, en la
senalizacion valvular y en la matriz extracelular. (9)
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c. Ausencia o control de comorbilidades pulmonares: la falta de exposiciones
repetidas a infecciones respiratorias graves, un manejo precoz de insuficiencia
cardiaca mediante tratamiento médico (diuréticos, soporte nutricional) y ausencia
de hipertensién pulmonar avanzada podrian haber impedido la progresion hacia
enfermedad vascular irreversible en este paciente. Las series clinicas muestran que
el estado hemodinamico y la carga pulmonar al momento del diagndstico
condicionan en gran medida la posibilidad de retrasar la reparacion. (10)
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