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RESUMEN ABSTRACT

Entre la lateralidad habitual (situs solitus) y la
imagen completa en espejo (situs inversus) se
encuentra el situs ambiguo o heterotaxia. Sus dos
modalidades principales son el isomerismo
izquierdo (con poliesplenia) o el derecho (con
asplenia). La heterotaxia implica alteraciones en la
movilidad ciliar que dificultan la migracion de
organos embrionarios. Presenta malposicion de
organos toracoabdominales, cardiopatias complejas
y otras malformaciones. Presentamos un caso de
diagnostico ecografico prenatal de isomerismo
izquierdo, higado a la izquierda y asplenia,
asociado a cardiopatia e interrupcion de la vena
cava inferior con continuidad de la 4cigos. La
lateralidad de los 6rganos fetales debe ser parte
del examen ultrasonogrifico rutinario, por las
frecuentes malformaciones asociadas a la
heterotaxia.
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There is a spectrum of heterotaxic syndromes
between normal organ distribution (situs solitus)
and congenital conditions in which major organs
are mirrored from their normal position (situs
inversus). The two main modalities are left
isomerism (with polysplenia) and right isomerism
(with asplenia). Heterotaxic defects involve ciliary
dyskinesia, hampering migration of embryonic
organs and leading to malposition of thoracic and
abdominal organs, complex cardiac defects, and
other malformations. We present a case of prenatal
echographic diagnosis of levocardia, with left-sided
liver, asplenia, congenital heart disease, and
interruption of the inferior vena cava with azygos
continuation. Because of the malformations
frequently associated with heterotaxy, the position
of fetal organs should form part of routine
ultrasonographic examination.
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INTRODUCCION

Durante el desarrollo embrionario temprano,
aproximadamente entre la quinta y la sexta sema-
nas, se produce una asimetria derecha-izquierda fi-
siolégica en los o6rganos toracoabdominales. Esta
distribucion de los organos o situs puede presentar
diversa variabilidad, con un amplio abanico de po-
sibilidades: el situs solitus, que es lo que conocemos
como lateralidad habitual; el situs inversus, en el
que la distribucion de los 6rganos presenta una ima-
gen completa en espejo a la distribucion habitual, y
el situs ambiguus, también denominado situs inver-
sus parcial, heterotaxia o isomerismo!. En este ulti-
mo, los patrones de distribucion son muy variados y
se presenta asociado a isomerismo y multiples mal-
formaciones en 6rganos toracicos y abdominales.

Su frecuencia es de 1/10.000 recién nacidos®3.

El sindrome de heterotaxia tiene un prondstico
variable que depende de las malformaciones asocia-
das que presenta, fundamentalmente las cardiopa-
tias, y ellas son las que condicionan, a su vez, el
manejo perinatal. El caso que describimos presenta
isomerismo izquierdo con interrupcion de la vena
cava inferior y continuidad en la acigos, que es mas
frecuente en los casos de isomerismo derecho.

CASO CLINICO

Paciente secundigesta de 30 anos, sin anteceden-
tes personales ni familiares de interés, G3PN1Al,
con amenorrea de 32 semanas, que acudié a nues-
tro centro con diagnoéstico ecografico de estbmago
en posicion derecha y defecto en el tabique inter-
auricular. Las ecograffas previas que aportaba eran
acordes. Se realizO una ecografia en la que se obje-
tivd una biometria fetal acorde a 31 semanas, pla-
centa posterior de grado II y liquido amnidtico nor-
mal. En el estudio anatomico fetal se observo en el
abdomen una camara gastrica a la derecha y el hi-
gado a la izquierda; no se observo el bazo y se ob-
jetivd una interrupcion de la vena cava inferior con
continuidad en la 4cigos. El corazéon en levocardia y
levoapex, con ausencia del tabique interauricular
(canal auriculoventricular incompleto tipo auricula
anica), pero ambos ventriculos eran proporcionados
y los grandes vasos estaban normorrelacionados.
Asociaba una hendidura mitral sin signos de insufi-

Figura 1. Corte transversal a nivel del abdomen fetal. La aorta
(Ao) es la estructura de referencia situada a la izquierda. El
bigado (H) se encuentra a la izquierda, el estomago (E) a la
derecha y el vaso a la derecha de la aorta y posterior es la vena
dacigos (Az). Se referencia la columna (C), lado izquierdo (1) y
derecho (D).

Figura 2. Corte longitudinal del abdomen y torax fetal. Ambos
vasos (Ao y Az) son paralelos en la parte posterior del abdomen.

ciencia cardiaca ni de insuficiencia de las valvulas
auriculoventriculares significativa (figs. 1-5).

Se realiz6 una funiculocentesis para el diagnosti-
co citogenético, que inform6 de un cariotipo 46XX
normal. Ademds realizamos una resonancia magné-
tica en la que se confirmé6 la presencia de higado y
vesicula biliar centrales, camara gastrica opuesta a
silueta cardiaca, camara auricular Unica y sendos
ventriculos. Informaba de posible asplenia sin llegar
a su confirmacion.

Se realizo6 seguimiento ecografico semanal, sin
cambios significativos y con crecimiento fetal adecua-
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[2D] G81 { 100dB
PC2 { P95

[C] G58 { 2.50 kHz
PC2 {F1}15

Figura 3. Corte longitudinal a nivel del abdomen y torax fetal.
Aplicando el Doppler color se objetiva que el flujo sanguineo de
la aorta y de la dcigos discurre en sentidos opuestos.

Figura 4. Imagen de la cardiopatia asociada de este feto: se
observa la ausencia del tabique interauricular, creandose una
unica camara auricular (flecha). En este caso, ambas valvulas
auriculoventriculares se encuentran abiertas.

do. El comienzo del parto fue espontineo en la se-
mana 39; naci6 una mujer de 3.020 g, con una pun-
tuacion en la prueba de Apgar de 9 y 10 al min y a
los 5 min, respectivamente, pH de cordon 7,24 y 7,29,
y que precisoé reanimacion neonatal de tipo I. Se in-
greso6 a la recién nacida en neonatologia donde se
confirmé el diagnostico prenatal y, al no presentar sig-
nos de insuficiencia cardiaca, fue dada de alta al quin-
to dia posnatal. Se han realizado controles periodicos
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Figura 5. Imagen similar a la anterior en las que las valvulas
auriculoventriculares se encuentran cerradas.

de la nina en las consultas de cardiologia pediatrica,
pero hasta el momento no aparecieron signos de in-
suficiencia cardiaca y no precis6 tratamiento médico.
La correccion quirtrgica del defecto cardiaco debe
realizarse aproximadamente entre los 2 y 3 anos de vi-
da, si la clinica de la paciente lo permite.

DISCUSION

El sindrome de heterotaxia es el resultado de un
defecto en la organogénesis precoz que se produce
en la semana quinta a sexta de gestacion y presen-
ta malposicion de 6rganos toracoabdominales y va-
sos, cardiopatias complejas y otras malformaciones
asociadas.

Su fisiopatologia viene determinada por alteracio-
nes en la motilidad ciliar, que producen dificultad
en la migracion de los 6rganos embrionarios, ya que
los cilios son las organelas implicadas en las migra-
ciones celulares y en la determinacion de la laterali-
dad. Al analizar las mutaciones de los cilios se ha
encontrado que las proteinas motrices moleculares
cinesina II y dineina son fundamentales para esta
funcion®. A partir de experimentos realizados en
roedores, se han descrito cilios especiales, los mo-
nocilios, que se localizan en la region del nodo en
la etapa de gastrulacion, donde realizan movimien-
tos hacia la izquierda, moviendo el liquido extraem-
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brionario que rodea el nodo e iniciando asi la asi-
metria derecha-izquierda®. De esta manera, cuando
existe una anormalidad en la funcion ciliar, se pue-
de alterar la lateralidad. La disfuncion ciliar mas fre-
cuente es el sindrome de discinesia ciliar primaria®”,
una afeccion autosOmica recesiva que se caracteriza
clinicamente por distrés respiratorio neonatal, bron-
quiectasias, sinusitis y rinitis de inicio temprano e in-
fertilidad. Los portadores de este sindrome tienen un
50% de situs solitus 'y 50% de situs inversus; este l-
timo tipo es el clasico sindrome de Kartagener. Por
otro lado, el 20-25% de las personas con situs in-
versus son portadoras de discinesia ciliar primaria.

Existen evidencias de casos familiares con expre-
siones dominantes y recesivas; ademas, se ha obser-
vado, en parientes cercanos de estas personas, una
mayor frecuencia de otras malformaciones «aisladas»,
lo que sugiere que estos defectos genéticos podrian
estar implicados en la aparicion de malformaciones
esporadicas que no se asocian de una forma tan ob-
via a defectos de lateralidad, por ejemplo el sindro-
me de costillas cortas, la polidactilia, las displasias
renal, hepdtica y pancredtica, la agnatia y la holo-
prosencefalia®. Otro ejemplo de sindrome relaciona-
do es el sindrome de Johanson-Blizzard, que con-
siste en la restriccion de crecimiento intrauterino,
situs inversus total, malformaciones cardiacas y gas-
trointestinales, y defectos del cuero cabelludo.

El bazo casi siempre se encuentra afectado en es-
te sindrome, y su asociacion con cardiopatias apare-
ce en el 90% de los casos con asplenia, en el 70%
de los casos con poliesplenia y en el 3% de los ca-
sos con situs inversus total. Las anomalias cardiacas
mas frecuentes son: transposicion de grandes arte-
rias, comunicacion interauricular, comunicacion in-
terventricular, retorno venoso andmalo, auriculas
isoméricas, canal auriculoventricular y bloqueo auri-
culoventricular®19,

Clasicamente, Rose et al'® clasificaron el sindrome
de heterotaxia en funcion de las alteraciones espléni-
cas que presentara. Segin esto, pueden dividirse en
casos asociados a asplenia, en los que es mis fre-
cuente la asociacion con isomerismo derecho (esto-
mago a la derecha, dextrocardia, aorta y cava inferior
al mismo lado de la columna), cardiopatias graves,
drenaje pulmonar anoémalo y dano inmunitario impor-
tarte debido a la ausencia de bazo. Por todo ello, y
fundamentalmente por las cardiopatias, estos casos es-
tan asociados a peor prondstico, con elevada mortali-

dad en el primer ano de vida. Por otro lado, estan los
casos asociados a poliesplenia, con mayor frecuencia
de isomerismo izquierdo (transposicion hepatica, au-
sencia de vesicula biliar y malrotacion intestinal) y que
presentan multiples bazos pequenos a ambos lados
del abdomen del feto y cardiopatias menos graves.
Aunque el pronostico es algo mejor, la mortalidad
también es elevada. No obstante, se considera que pa-
ra un correcto conocimiento de cada caso de sindro-
me de heterotaxia es mas Util describir con precision
la anatomia especifica de cada paciente!!12,

El diagnostico de este sindrome se centra en el es-
tudio ecografico, la resonancia magnética y el estudio
citogenético. La ecografia es clave, ya que el estudio
de la lateralidad debe formar parte del estudio eco-
grafico rutinario. Una vez diagnosticada la heterotaxia
se debe realizar una ecocardiografia, debido a la alta
frecuencia de malformaciones cardiacas asociadas, y
una exploracion abdominal cuidadosa, prestando es-
pecial atencion a la posicion del drenaje venoso (aci-
g0s) que, en el caso presentado, aparecia afectado, la
aorta, la presencia de vesicula biliar, malrotaciones y
dilataciones intestinales, y presencia y nimero de ba-
z0s. La interrupcion de la vena cava inferior con con-
tinuidad en la 4cigos puede visualizarse mediante ul-
trasonidos: la vena acigos asciende paralela y a la
derecha de la aorta descendente y aparece mas pos-
terior de lo que habitualmente lo hace la vena cava,
que mantiene una angulacion de aproximadamente
45° respecto a la aorta'3,

La resonancia magnética ayuda a confirmar el
diagnostico de poliesplenia y las posibles malrota-
ciones intestinales. Ademds, una de las posibles
complicaciones de este sindrome es la obstruccion
intestinal y la resonancia es util para valorar la pre-
sencia de asas dilatadas y su posible localizacion'®.
El cariotipo fetal debe solicitarse siempre debido a
que este sindrome se ha descrito asociado a altera-
ciones cromosoOmicas tipo monosomias, trisomias y
translocaciones!?1.

Como conclusiones, debemos recordar que la la-
teralidad debe formar parte del examen ecografico
prenatal habitual. Una vez diagnosticada la heterota-
xia, y debido a la alta frecuencia de malformaciones
asociadas, debemos realizar un estudio minucioso
cardiaco y abdominal. Hoy dia, la resonancia mag-
nética es un complemento para completar el diag-
nostico y valorar las posibles complicaciones asocia-
das, como la obstruccion intestinal.
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