Revista Digital de Postgrado, 2012; 1(2): 19-27

REPORTE DE CASO

DIAGNOSTICO PRENATAL DE ECTOPIA CORDIS

Urdaneta-Machado José Ramén’, Levy Alegria’,

Baabel-Zambrano Nasser?, Contreras-Benitez Alfi de Jesus?®

RESUMEN

La ectopia cordis (EC) es una rara malformacion
congénita, definida por un desplazamiento total o parcial
del corazon fuera de la cavidad toracica, con incidencia
entre 5,6-7,9 casos por millon de recién nacidos Vvivos.
Objetivo: Divulgar caso clinico de relevancia. Métodos:
Caso clinico: Primigesta de 22 afios con 22 semanas de
amenorrea, quien acudio referida de la consulta prenatal
por presentar ecograma morfofenotipico que evidencia
utero gravido con feto podalico de sexo masculino, con
deformidad de boveda craneana, dilatacion ventricular
e hidrocefalia; y corazon localizado fuera del torax con
latidos arritmicos. La evaluacion anatomopatoldgica reveld
feto de sexo masculino, peso: 600 gramos y talla: 33 cms,
con: hidrocefalia, corazon extratoracico, comunicacion
interauricular e interventricular, ausencia de pericardio,
defecto del esternon, labio y paladar hendido, y espina
bifida. Conclusiones: El diagnostico prenatal ha tenido
enormes avances con el uso del ultrasonido; un ejemplo
es la EC, la cual puede ser identificada desde el primer
trimestre de la gestacion.
Palabras Clave: Diagnostico Prenatal, Ectopia Cordis,

Embarazo

ABSTRACT

Ectopia cordis (EC) is a rare congenital malformation,
defined by a total or partial displacement of the heart outside
the thoracic cavity; its incidence is within 5,5-7,9 cases per
million alive newborns. Objectives: To disclose clinical
case of relevance. Methods: Case report: primigravida 22
years old and 22 weeks of amenorrhea, who went referring
to the prenatal visit by presenting evidence that echogram
uterus gravid with male fetus, who present deformity of
cranial vault, ventricular dilatation and hydrocephalus;
heart located outside the chest with arrhythmic beats.
The assessment revealed pathologic male fetus, weight:
600 grams and size: 33 cm, showing: hydrocephalus,
heart extra thoracic, with interventricular and interauricular
communication, absence of the pericardium, defects of the
sternum, lip and cleft palate, and spina bifida Conclusién:
Prenatal diagnosis has been enormous progress with the
use of ultrasound; one example is the EC, which can be
identified from the first trimester of pregnancy.
Key Words: Ectopia Cordis, Prenatal Diagnosis, Pregnancy.
INTRODUCCION

La ectopia cordis (EC) es una rara e

impresionante anomalia congénita, que ocurre

en 5,5 a 7,9 por 1 millén de nacidos vivos '*;
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con muy pocos casos de sobrevivientes luego
de su correccion quirirgica % 3. Representa el
0,1 % de todas las cardiopatias congénitas 8 y
se caracteriza por el desplazamiento parcial
o completo del corazén fuera de la cavidad
toracica; también es conocido como ectocardia
o exocardia ©.

Puede presentarse en cinco modalidades:
cervical, toracica, cérvico toracica, abdominal
modalidad

y toracoabdominal, siendo la

toracoabdominal y la toracica las mas
frecuentes °. La forma toracoabdominal esta
frecuentemente asociada a la Pentalogia de
Cantrell, en donde se incluyen el esternon
bifido, deficiencias del diafragma, defectos del
pericardio diafragmatico, defectos de la pared
abdominal anterior y defectos intracardiacos 5.
En este reporte, se presenta un caso de
EC cérvico-toracica diagnosticado antes de su
nacimiento por medio del ultrasonido.
PRESENTACION DEL CASO CLINICO
Paciente primigestade 22 afiosde edad, con22
semanas de amenorrea segun la fecha de ultima
regla (FUR), procedente de una area endémica
para malformaciones congénitas (Costa oriental
del lago de Maracaibo), quien acudio referida

de la consulta prenatal por presentar ecograma

morfofenotipico que evidencia utero gravido

con feto podalico de sexo masculino, liquido
amniotico de volumen normal y placenta fundica
grado Il, craneo de mayor tamario (DBP: 6,5cms)
desproporcionado con la biometria de huesos
largos, con deformidad de boveda craneana vy
dilatacion ventricular, columna vertebral integra,
corazon fuera del térax con latidos arritmicos,
FCF 187x’, abdomen sin alteraciones vy
extremidades simétricas; concluyendo gestacion
activa de 21 semanas, hidrocefalia severay EC

(Ver figuras 1).
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Figura 1
Ecograma obstétrico. Notese corazon extratoracico con
actividad cardiaca presente

Antecedentes: embarazo controlado desde
las 14 semanas de gestacion con 3 consultas
realizadas para la fecha de su ingreso, varicela
en la infancia sin complicaciones, menarquia
12 anos, sexarquia 17 afos, una sola pareja,

ciclos menstruales 3/30 dias, eumenorreica,
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sin antecedentes familiares ni ocupacionales
de importancia. Examen fisico: Condiciones
clinicas estables afebril, hidratada, eupneica,
pulso: 70 x minuto, respiracion: 18 x minuto,
presion arterial: 110/70 mmHg. Ligera palidez
cutdnea mucosa. Esfera cardio-pulmonar sin
alteraciones. Abdomen globoso, a expensas
de utero gravido, altura uterina de 21cms. Feto
en situacidn longitudinal, presentacion podalica,
activo, con movimientos fetales perceptibles,
frecuencia cardiaca fetal de 122 x minuto. No se
palpa actividad uterina ni se evidencian perdidas
transvaginales. Al tacto vaginal se evidenciaba:
cuello grueso, posterior, cerrado. Resto del
examen fisico dentro de parametros normales.

La paciente es ingresada con los siguientes
diagnosticos:
1. Embarazo simple pretérmino con feto
inmaduro (22 semanas x FUR).
2. Malformacion fetal: a) Ectopia Cordis b)
Hidrocefalia

Durante su ingreso se solicitaron examenes
complementarios: hematologia completa, perfil
de coagulacion y uroanalisis; se ordeno realizar
pruebas serologicas para sifilis, hepatitis B, HIV'y
toxoplasmosis; ademas de solicitar la valoracion

por el servicio de genética.

En su primer dia de evolucion intrahospitalaria,

la paciente presenté sangrado genital de color
rojo rutilante, moderada cantidad, por lo que
fue trasladada a sala de partos donde fue
reevaluada por el equipo médico de guardia
quienes evidenciaron modificaciones cervicales
y ausencia de latido cardiaco fetal en la ecografia.
Se procedio a la evacuaciéon uterina, para lo
cual se administraron 10 unidades de oxitocina
sintética lograndose la expulsién de producto
muerto, de sexo masculino, el cual tuvo un peso
de 600 gramos y talla de 33 cms, presentando
multiples malformaciones: hidrocefalia, corazén
extratoraxico, labio y paladar hendido, y espina
bifida; se envid para necropsia. Se procedi6 a
practicar revision y legrado uterino con cureta
cortante numero 3, extrayéndose escasos restos
ovulares no fétidos; la paciente egreso a las
24 horas, en buenas condiciones generales y
fue derivada a la Unidad de Genética para su
evaluacion y asesoria.

El estudio anatomopatolégico reveld feto
masculino con defecto en linea media de la
cara tipo fisura labio-palatina, a nivel del torax
ausencia total de esterndén y parte anterior
de arcos costales, corazén tetracameral
ubicado fuera de la cavidad toracica, ausencia
de pericardio,

presencia de comunicacion

interauricular e interventricular, diafragma vy
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pulmones sin alteraciones. Ademas, defecto en
pared abdominal anterior tipo onfalocele, espina

bifida e hidrocefalia (ver figura 2).

Figura 2

Ectopia cordis. Notese multiples malformaciones A)
corazon extratoracico. B) Labio y paladar hendido C)
Espina bifida

DISCUSION

La EC es un raro y sorprendente defecto
congénito del corazon observado por primera
vez hace 5000 afos y descrito por primera vez
por Stensen en 1917 " 2. El término de EC,
se refiere al desplazamiento total o parcial del
corazon fuera de la cavidad toracica, tiene una
incidencia aproximada de 5,5 a 7,9 por millén
de nacidos vivos "', con una proporcion mujer/
hombre de 10:7 3.

De acuerdo con la posicion del corazon fuera
de lugar, se puede clasificar en cinco tipos: 1)
cervical, en la que el corazdn se encuentra en
el cuello con esterndn generalmente intacto,
corazon esta

2) cérvico-toracica, donde el

parcialmente en la region cervical pero la porcion
superior del esternon se divide; 3) toracica, en
la que el esternon esta completamente dividido
0 ausente y el corazon se encuentra parcial o
totalmente fuera del térax, 4) toraco-abdominal,
que suele acompafar a la Pentalogia de Cantrell
;y 5) abdominal, en la que el corazon pasa
a través de un defecto en el diafragma para
entrar en la cavidad abdominal 7 '® " 12 Se ha
reportado una incidencia de EC toracica de 59 %
y toracoabdominal de 38 %; mientras que para
la forma cervical es del 3%, siendo la de peor
pronostico con una mortalidad cercana al 100 %
8, 11_

Este caso mostré ser del tipo toracica, con
las siguientes caracteristicas: corazon extra-
interauriculares

toracico con comunicaciéon

e interventriculares, onfalocele, ausencia

del pericardio parietal, y malformacion del
esterndén; sin embargo, no presentd defectos
diafragmaticos para clasificarlo como wuna
Pentalogia de Cantrell.

Las causas de esta malformacién se
desconocenynosehadescritounapredisposicion
familiar 5, 6; sin embargo, algunos autores han
atribuido la etiologia de este cuadro a diferentes
aneupleudias, tales como trisomia 18 y 21,

a infeccion viral y también a la exposicion a
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sustancias como beta-aminopropionitrilo ™.

Sin embargo, se han propuesto diversas
teorias patogénicas: a) fallo primario en descenso
y fusion de la linea media, secundaria a la
formacion excesiva de los espacios celémicos
durante la tercera semana de vida embrionaria,
con la reduccién de los elementos mesodérmicos
somaticos que impediran la migracion normal y
la fusion de las dos mitades del cuerpo humano,
b) rotura precoz del corion y/o saco amniotico
con fallo de fusién, y c¢) sindrome de las bandas
amnidticas & .

Se cree que la forma cervical podria deberse
a un fallo en el desplazamiento del corazon
desde su ubicacidon primitiva en el cuello a la
cavidad toracica 6. Otras formas de EC, como
la observada en la Pentalogia de Cantrell,
pudieran representar un desarrollo anormal
del mesodermo entre los dias 14 a 18 de vida
intrauterina '3; mientras que los defectos de la
pared toracica y abdominal son un resultado de
una falla en la fusién ventromedial de los pliegues
corporales. En la variedad toracoabdominal el
defecto ocurre a nivel del septum transverso, el
cual es la estructura que forma la porcién anterior
del diafragma y parte del pericardio °.

La mayor parte de los casos de EC han

estado asociados a defectos intracardiacos,

como defectos troncoconales, defectos en el
septo ventricular y atrial, tetralogia de Fallot,
o diverticulo del ventriculo; la severidad y la
complejidad de estas lesiones contribuyen en
gran parte al pobre prondstico asociado con esta
malformacion & 2. La asociaciéon a cardiopatia
es del 95 %, siendo mas frecuentemente en las
formas toracoabdominal y toracica °.

La EC puede ser parte, ademas de Pentalogia
de Cantrell, del sindrome de banda amnidtica
o del Limb Body Wall Complex & 7. En la
mayoria de los casos asociados a EC, pueden
encontrarse defectos estructurales, tales como
defectos de la pared abdominal, malformaciones
craneales y faciales, labio y paladar hendido,
anencefalia, hidrocefalia, hipoplasia pulmonar,
malformaciones

genitourinarias,  escoliosis,

agenesia de vesicula Dbiliar, defectos
gastrointestinales y anomalias cromoésomicas .

Se ha reportado que hasta un 18% de estos
casos estaban asociados con anomalias faciales
y del craneo . En éste, se evidencio la presencia
de labio y paladar hendido e hidrocefalia, ademas
de espina bifida. Las cromosomopatias son
infrecuentes por lo que no se aconseja practicar
cariotipo®.

El diagnostico ecografico prenatal de esta

patologia es facil debido al gran defecto y su
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temprana aparicion, se encuentra presente
desde la embriogénesis, su diagnéstico puede
serrealizado en etapas tempranas del embarazo;
alrededor de las diez semanas de gestacion
8, Por lo que debe sospecharse en casos de
visualizarse el corazén fetal latiendo fuera
de la cavidad toracica asociado a onfalocele,
y su diagnéstico debe llevar a la busqueda
de anomalias asociadas y a una cuidadosa
evaluacion de la anatomia cardiaca, pues esto,
junto con el estudio cromosdmico, define el
prondstico neonatal & 3.

El diagnostico prenatal se dificulta en la
medida en que los autores no distinguen entre
EC y Pentalogia de Cantrell; desde el punto de
vista ecografico, en la Pentalogia de Cantrell, el
defecto mas obvio es el onfalocele epigastrico
13, La introduccioén del ultrasonido de rutina en
el primer trimestre del embarazo ha permitido el
diagndstico precoz de esta anomalia congénita;
la adicion del Doppler color y del eco 3D en los
casos de malformaciones ayuda a precisar las
caracteristicas de los defectos anatomicos y
vasculares de las lesiones 7.

En el sindrome de bandas amnidticas, la EC
puede presentarse asociada con la presencia
de bandas amniéticas, para dar lugar a defectos
defectos

costoesternales, gastrosquisis o0

supraumbilicales, diferentes a los producidos
cuando la EC se asocia a defectos de la linea
media con onfalocele y hernia diafragmatica ™.

El diagndstico prenatal completo facilita
planear el tratamiento posnatal inmediato. En
contraparte, el diagnostico posnatal de las
alteraciones intracardiacas en la EC, es un
problema serio por la dificultad técnica para el
uso de la ecocardiografia transtoracica debida
a los riesgos que conlleva como infeccion y
arritmias, asi como por la presencia de defectos
asociados como el onfalocele é.

Reportes previos, han sugerido un pobre
con

EC,
EC

pronostico para los pacientes
particularmente cuando se presentan
toracica o defectos cardiacos significantes,
con una sobrevida infrecuente * ¢ 2, El intento
por corregir esta condiciéon inmediatamente al
producirse el nacimiento, por lo general falla
debido al gran compromiso cardiopulmonar que
ocasiona la localizacién externa en la superficie
toracica del corazon *. El éxito quirdrgico es
escaso, obteniéndo los mejores resultados en
la forma toracoabdominal parcial &; sin embargo,
recientemente gracias a los avances en el campo
médico-quirurgico, mas pacientes que nacen con

esta condicion han sido tratados exitosamente,

aumentando el nUmero de sobrevivientes a este
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defecto 24515,

No obstante, dado su mal prondstico la
interrupcion del embarazo debe ser considerada
si el diagndstico es realizado antes de la
viabilidad fetal '4; si la paciente decide continuar
con el embarazo, se puede presentar trabajo de
parto pretérmino en el 26 % a 65 % de los casos,
retardo en el crecimiento intrauterino en el 6 %
a 35 % y polihidramnios '?; y no existen datos
que indiquen que la cesarea mejore la evolucion
del cuadro’. Tampoco se han informado
recurrencias de este sindrome en los embarazos
subsecuentes 3.

La via de resolucion mas recomendada
es la vaginal, debido a la poca viabilidad del
producto y a que la intervencion fetal in utero
no es posible por los momentos ’. Aunque,
otros autores sefialan que si el diagnostico de
EC es confirmado durante la gestacion, debe
planificarse tempranamente la realizacion de una
cesarea electiva atraumatica, e inmediatamente
al nacimiento se estabiliza al paciente y se
recubre el defecto con compresas humedecidas
en solucién salina ".

Se debe realizar un manejo multidisciplinario
que incluye al pediatra y al cirujano infantil para
definir el momento, asi como el tipo de parto mas

adecuado y la cirugia para el defecto '* No s6lo

debe considerarse, la ecocardiografia fetal para
la delimitacion precisa de la anatomia cardiaca,
es recomendable la obtencion prenatal de
imagenes de resonancia magnética nuclear,
las cuales permite una delimitacion mas clara
de la extensién de los defectos de la pared
toracica y/o abdominal; de modo de realizar
una evaluacion 6ptima del feto con EC, la cual
tiene importantes implicaciones desde el punto
de vista de la planificacion preoperatoria y para
proporcionar informacién pronostica '©.

El propésito inicial en el manejo de estos
casos se dirige a la cobertura del corazén
desnudo con la piel o material sintético, sin
causar compromiso hemodinamico; mas tarde,
se pueden hacer operaciones posteriores para
la reparacion de los defectos intracardiacos vy
para reconstruir la pared toracica °. La mayor
parte de las muertes que ocurren dentro de
las primeras horas de vida son consecuencia
del gran fallo de la pared anterior del torax y
abdomen como rotura de visceras abdominales
expuestas durante el parto, dificultades
respiratorias por herniacién de visceras, sepsis
e insuficiencia cardiaca "

La EC es un verdadero reto para el cirujano

en virtud de las dificultades técnicas que implica

cubrir un gran defecto, ademas de la correccion
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de las malformaciones cardiacas frecuentemente
asociadas °. A pesar de los adelantos de
la medicina actual, la EC sigue siendo una
malformacion sumamente grave, con una muy
baja incidencia, pero extremadamente dificil
de resolver, asociandose a una alta mortalidad
9. Por estas razones, el control prenatal en las

embarazadas, es de capital importancia para

la prevencion y el diagndstico oportuno de esta

anomalia.
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