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RESUMEN

La anomalia de Ebstein es una rara enfermedad que consiste en un espectro variable
de anomalias, resultado de una implantaciéon anormal de la valvula triciispide en el
ventriculo derecho; por tal razoén, es considerada una afeccién grave e incurable que
origina una tendencia a la terminaciéon voluntaria del embarazo como opcion
reproductiva en el marco del asesoramiento genético prenatal. Los adelantos en el
diagndstico y control clinicoquirirgico de esta enfermedad han garantizado el
incremento de la supervivencia y una mejor calidad de vida en estos pacientes.
Ademas, han permitido ajustar factores clinicos que implican su evolucién y
pronoéstico. Se realizan algunas valoraciones, a fin de proveer los argumentos
necesarios que permitan a la pareja elegir un curso de accién apropiado con vistas a
los riesgos y objetivos familiares basados en los principios éticos del asesoramiento

geneético.
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ABSTRACT

Ebstein anomaly is a strange disease that consists on a variable spectrum of
anomalies, due to an abnormal installation of the tricuspid valve in the right ventricle;
reason why, it is considered a serious and incurable disorder that originates a
tendency to the voluntary termination of pregnancy as reproductive option in the
mark of prenatal genetic advice. The advances in the diagnosis and clinical surgical
control of this disease have guaranteed the increment of survival and a better life
quality in these patients. Also, they have allowed to adjust clinical factors that involve
its clinical course and prognosis. Some valuations are carried out, in order to provide
the necessary arguments that allow the couple to choose an appropriate action course
aimed at the risks and family objectives based on the ethical principles of the genetic
advice.
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Introduccion

La medicina embriofetal en sus vertientes diagnostica y terapéutica ha alcanzado una
nueva orientacion al considerar a este ultimo como paciente. El diagndstico prenatal
como expresion de este impulso permite conocer al feto dentro del ttero, predecir su
desarrollo, enfermedades y malformaciones, asi como proporcionar acciones
terapéuticas para garantizar la supervivencia y calidad de vida de los recién nacidos,
lo cual incluye tratamientos intrautero, adelantar el parto si es preciso o preparar

adecuadamente la terapia posnatal en centros especializados.
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Aproximadamente un tercio de los fetos con malformaciones congénitas mayores
presentan defectos cardiacos, los cuales en su mayoria se pueden detectar mediante
ecografia realizada alrededor de las 24 semanas. Las cardiopatias congénitas
representan aproximadamente 8 por cada 1 000 nacidos vivos, como promedio 2 de
cada 1000 pacientes con esa afeccidon tendran una malformacién compleja.(1.2)

La anomalia de Ebstein es una enfermedad rara que tiene una prevalencia de 0,03 a 0,
6 % del total de cardiopatias congénitas;(?) representa 40 % de las malformaciones
congénitas de la valvula tricispide. Consiste en un espectro de anomalias del aparato
valvular del corazén que resulta interesante desde el punto de vista clinico por su baja
frecuencia y la versatilidad de los sintomas; estos ultimos son inconstantes debido a la
variabilidad del sitio de insercion de la valvula tricispide y a la intensidad de la
insuficiencia tricuspidea.(23)

De hecho, las manifestaciones clinicas son variables y el pronoéstico es peor si el
defecto esta asociado a otras malformaciones cardiovasculares o arritmias cardiacas.
Por su rareza y heterogeneidad resulta dificil describir la evolucion y el prondstico en
una serie de casos. Algunos estudios clinicos han determinado que la edad promedio
de supervivencia es alrededor de 20 afios; un tercio de los pacientes fallecen antes de
los 10 afios, aunque algunos viven hasta después de la sexta década de la vida.(#>)

La 63 asamblea de la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS) reconoce los defectos
congénitos como un problema de salud y exhorta a los estados miembros a realizar
acciones en funcion de la prevencion y el tratamiento de estos.(®) Sustentado en el
asesoramiento genético prenatal de pacientes con anomalia de Ebstein donde se
informa sobre la evolucién, prondstico, sobrevida y calidad de vida de dichos
pacientes, se ha observado una tendencia a la terminaciéon del embarazo como
medida terapéutica, teniendo en cuenta que en la mayoria de los programas a escala
mundial esta enfermedad es sefialada como extremadamente grave e incurable.(7)
Motivados por lo antes expuesto, los autores ponen a consideracidon de los asesores
genéticos argumentos cientificos en relacion con la variabilidad de la expresion
clinica, la evolucion y el prondstico, asi como la mortalidad y la supervivencia utiles en
las sesiones de asesoramiento genético, que permiten establecer nuevos puntos de

vista a la pareja para elegir un curso de acciéon apropiado sobre la base de los riesgos,
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objetivos familiares, principios éticos y religiosos, ademas de los adelantos técnicos y

cientificos disponibles.

Consideraciones para el asesoramiento genético de

pacientes con anomalia de Ebstein

Desde finales de la década de los 70, los avances en el diagndstico y la atencion
terapéutica y quirurgica de los pacientes con cardiopatias congénitas mejoraron la
supervivencia y calidad de vida de los nifios con esta afeccidn; estas acciones se han
extendido hasta la vida fetal (diagnostico prenatal) y han permitido conocer al feto
dentro del utero, asi como poner en marcha con rapidez y eficacia todas las acciones
terapéuticas al alcance de los especialistas; digase, tratamiento intrautero,
programacion del momento del parto, si es preciso, o preparar adecuadamente la
terapia posnatal en centros especializados. La mayoria de estas acciones en su
mayoria son programadas antes del nacimiento y orientadas a través del
asesoramiento genético efectivo.

Sin lugar a dudas, el diagnéstico prenatal disminuye la prevalencia de las formas mas
complejas de cardiopatias y garantiza la atencién especializada en el periodo neonatal,
en tanto, la sensibilidad y la especificidad en el diagnéstico se ven influenciadas por
los distintos algoritmos de estudio, la edad gestacional y la pericia de quienes realizan
las ecografias. De igual forma, la atencion al diagnostico prenatal de pacientes con
tales defectos se encuentra relacionada con la interpretacion de los asesores genéticos
acerca de los actuales protocolos de actuacion.

Ahora bien, el asesoramiento genético es un proceso de comunicacion relacionado con
el riesgo de ocurrencia o recurrencia de un trastorno genético en una familia; se lleva
a cabo en las etapas preconcepcional, prenatal o posnatal segin el momento en que se
solicite. En el periodo prenatal tiene un enfoque preventivo y garantiza a la pareja o la
familia comprender los hechos médicos, donde se incluyen el diagndstico, el curso
probable de la enfermedad y la terapéutica disponible. Se deben entender las opciones

para la atencién a las personas con riesgo y elegir un curso de acciéon que se
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corresponda con estos riesgos, asi como con los principios éticos y religiosos de la
familia.(®

Resulta importante sefialar que aunque la anomalia de Ebstein cumple con los
criterios de la OMS(®) para ser considerada una malformacién compleja; su diagndstico
mediante los modernos métodos de diagnostico de anomalias cardiovasculares a
partir del segundo trimestre de la gestacién, resulta relativamente sencillo.(®) En
consecuencia, definir las caracteristicas hemodinamicas de la enfermedad en este
periodo beneficia de manera considerable las oportunidades de supervivencia en la
etapa posnatal inmediata. De forma concisa la clasificacién de Carpentier(10) define
aspectos morfologicos y establece parametros prondsticos para realizar una
evaluacion clinica apropiada sobre la enfermedad.(1D)

El asesoramiento genético prenatal de los pacientes con anomalia de Ebstein es
complejo y versatil, puesto que las alteraciones que afectan el aparato valvular
tricuspideo forman un espectro,(!2) de modo que la estimacidn de los riesgos debe
estar fundamentada en su heterogeneidad clinica y aun asi debe quedar claro que en
la vida posnatal el prondstico no esta influenciado por los criterios ecocardiograficos
descritos en la vida fetal, sino por factores que controlan la carga de volumen del
ventriculo izquierdo, los cuidados neonatales extremos y el desarrollo sustancial de
nuevas técnicas quirurgicas.(12.13)

Corresponderia entonces reflexionar acerca del uso de algunas prescripciones que, de
no tenerse en cuenta, resultaria una posicion radical y poco conservadora en relacion

con el prondstico y las posibilidades terapéuticas a ofrecer.

e La heterogeneidad clinica en la anomalia de Ebstein se corresponde con la
variabilidad del sitio de insercion de la valvula tricispide y la intensidad de la
insuficiencia tricuspidea, por lo que estos constituyen parametros de vital
importancia para establecer el prondstico.

e Puede aparecer como una enfermedad aislada o asociada a otras cardiopatias
congénitas, por lo cual se considera un espectro y, por ende, agrava el pronostico.

¢ Las manifestaciones clinicas pueden ser muy variables, desde formas graves con

una alta tasa de mortalidad hasta las mas leves. Las formas clinicas menos severas
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o0 sin una comunicacion interauricular no presentaran cianosis a ninguna edad y su
evolucion sera muy favorable.

e La intensidad de los sintomas dependera del tiempo y la severidad de la
insuficiencia tricuspidea, de la funcién del ventriculo derecho y de la comunicacién
interauricular,(#211) por lo que es probable que transcurra bastante tiempo en
forma subclinica hasta la etapa adulta, lo cual permite establecer una conducta
médica que garantice una mejor calidad de vida.

e Hasta 30 % de los pacientes pueden ser portadores de taquiarritmias variables,(13)
determinadas por la presencia de vias accesorias principalmente de localizacién
derecha, lo cual agrava el prondstico.

e El diagnostico resulta relativamente facil en el periodo intrauterino, pero deben
definirse las caracteristicas hemodindmicas para ayudar a predecir las

posibilidades de supervivencia en el periodo posnatal inmediato.

La interrupcion electiva de la gestacién ante el diagnostico de pacientes con anomalia
de Ebstein tiene entre sus objetivos la reduccion de los indices de mortalidad infantil
atribuibles a cardiopatias congénitas de gran importancia desde una dimensién social
y estatal, de acuerdo con sus politicas y programas de garantias sociales; sin embargo,
merece una reflexion la responsabilidad del asesor genético en la decision individual
de la pareja al optar por la interrupcién del embarazo ante el diagnoéstico prenatal de
esta enfermedad y su perspectiva como defecto incompatible con la vida, al
contextualizar su diagnostico, pronodstico y evolucion en funciéon los adelantos

cientificos, técnicos y quirurgicos, asi como la disponibilidad de estos.

Conclusiones

El asesoramiento genético de pacientes con anomalia de Ebstein no lleva aparejado
irremediablemente la terminacién del embarazo; la decision de la pareja estara
estrechamente ligada al nivel de informacién brindada por el asesor acerca de las

manifestaciones clinicas y patoldgicas de la enfermedad, factores prondsticos y
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medidas terapéuticas disponibles que incluyen la posibilidad de tratamiento en un
centro especializado, asi como el éxito de la correccién quirtrgica posnatal en

dependencia del espectro clinico.
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