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RESUMEN 

Objetivo: Describir la incidencia y características clínicas de pacientes con cardiopatía 

tronco-cona!. 

Material y métodos: Se revisaron los expedientes de pacientes diagnosticados con 

cardiopatía tronco-cona! en el periodo de Enero del 2003 a Diciembre del 2008, 

buscando las variables: edad, género, realización de FISH, cardiopatías, características 

clínicas, método diagnóstico, tratamiento y evolución. 

Resultados: Se encontraron 105 pacientes, con media de edad de 1 año 4 meses, y 

mediana de 3 meses. La relación del género hombre: muj er fue de 1.2: l . 

La prueba de FlSH se le realizó a nueve pacientes, de es tos 3 fueron positi vos. 

La cardiopatía más común fue tetralogía de Fallot (27.6%), seguido por doble salida de 

ventrículo derecho (DSVD) (23 .8%) y transposici ón de grandes arterias con 

comunicación interventricular (TGA con ClV) (2 1.9%). 

La TGA con CIV mostró una p< 0.039 al relacionarse con faci es anorm al, mientras que 

la DS VD mostró una tendencia a la significancia (p<0.064). 

Los métodos diagnósticos de las cardi opatía fueron ecocardiograma y cateterismo 

cardiaco. 

El47% de los pacientes recibieron tratamiento quirúrgico. 

La sobrevida de pacientes con DSVD con C lV subaórtica fue del 80% (p < 0.05) y con 

tetralogía de Fallot de 95% (p <0.05). Fallecieron 16 pacientes, el 50% con diagnóstico 

de atresia pulmonar con comunicación interventricular. 

Conclusiones: No hubo correlación estadística sign ificativa entre la deleción 22q 11 y 

característi cas clínicas. Se debe sospechar síndrom e velocardiofacial en pacientes con 

cardiopatía tronco-cona! y facies anom1al. 



Palabras clave: Cardiopatía tronco-cona! , FISH, Síndrome velocardiofacial , Deleción 

22q 11.2. 

ABSTRACT 

Objective: The aim of this thesis is to describe the incidence and clinical characteristics 

of patients with trunk-conal cardiopathy. 

Material and methods: We reviewed records of patients diagnosed with trunk-conal 

cardiopathy who sign in our ln stitute during the peri od January 2003 to December 2008, 

seeking the variabl es: age, gender, accomplishment of FISH, type of cardiopathy, 

presence of clinical features, diagnostic method, treatm ent and evo1ution. 

Results: We found 105 patients with mean age of 1 year 4 month s andmedian of 3 

months. The gender ratio of male to fem a1e was 1.2: l . 

The FISH test was performed in nine patients, 3 ofwhich were positive. 

The most common heart disease was tetra1ogy ofFa11ot (27.6%), followed by double 

outlet right ven tri ele (DORV) (23.8%) and transposition of great arteries wi th 

ventricular septa1 defect (TOA with YSD) (2 1.9%). 

The TOA wi th VSD showed a p <0.039 when interacting wi th abnorma1 facies, while 

the DORV showed a trend towards significance (p <0.064). 

The diagnostic methods for heart disease were echocardi ography and cardi ac 

catheteri zation. 

Forty seven percent of patients received surgica1 treatment. 

The surviva1 of patients with DORY wi th subaortic VSD was 80%(p <0.05) and with 

tetralogy ofFallot in 95% (p <0.05). 16 patients died, 50% wi th diagnosis of pu1monary 

atresia with ventricular septa1 defect. 
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Conclusions: There was no statisti ca lly significan! correlation between the 22q 11 

deletion and clinical characteri stics. Yelocardiofacial syndrome should be suspected in 

patients with trunk-conal cardiopathy and abnom1 al fac ies. 

Keywords: Trunk-conal cardiopathy FISH, velocardiofacial syndrome, 22q 11.2 

deletion. 
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INTRODUCCION 

Las cardiopatías son el defecto congénito que se presentan con mayor frecuencia. Se 

presentan en el recién naci do con una prevalencia de 0.8 al 1%.14, todas ell as se derivan 

de malformaciones produ cida en la etapa embrionaria. 

Hay un tipo de defectos cardiacos que se deri van de la fom1ación del tronco-cono 

embrionario, algunos de estos defectos se asocian a un síndrome que presenta deleción 

en el cromosoma 22 y localizado en ellocus qll.2 (8-50%),2•
3

•5-
8

• 

El síndrome 22ql1 .2 es la microdeleción más común que ex iste en humanos9
• La 

frecuencia de presentación de esta deleción es de 1 en 4000 recién nacidos vivos10 

Entre las característ icas que se presentan en este síndrome se incluye defecto cardi aco, 

aplas ia o hipoplas ia del timo y/o glándul as paratiro ides, anomalías palatinas, trastornos 

en el lenguaje o aprendizaje, talla baja, e coliosis, hipotonía mu cular, infecciones de 

repetición, hiperlaxitud de articul aciones, retraso psicomotor y dismorfias facia les 

características (cráneo braquicefá lico, cabello esca o y delgado, microcefalia, 

hendiduras palpebrales pequeñas y hacia abajo, pliegue epicántico superior, puente 

nasal ancho y aplanado, filtrum largo, pabellones auriculares pequeños y de 

implantación baja, paladar alto, voz nasa l, boca peque1'J a y abierta con mal pos ición 

dental)1. 

La manifestación clínica de mayor mortalidad en los primeros años de la vida de los 

pacientes con deleción 22q 11.2 son los defectos cardiacos tronco-conales2
' 
5

' 
11

' 
12

• 

Los pacientes con deleción 22q 11.2 presentan mal fonnación cardiovascul ar en 75-

80% 13, en donde se ha descrito que la cardiopatía más frecuente es la tetralogía de 

Fallot1. 
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En 2 estudios previos se han reportado que los pacientes con anomalías vasculares 

asociada a defectos tronco-canales tiene 4.4 veces ( ICT 95%) más posibilidades de 

cursar con deleción 22q 11 .2, a diferencia de los que no presentan estas anomalías 14
' 

15
• 

MATERIAL Y MÉTODOS 

Se revisaron los ecocardi ogramas de los pacientes con cardiopatía tronco-cona! del 

Instituto Nacion al de Pedi atría, en el periodo de enero del 2003 a Diciembre del 2008, 

con esta información se acudió al ervicio de archivo clínico donde se solicitaron los 

expedientes para su revisión. 

Los defectos tronco-conale comprenden a las siguientes cardiopatías: interrupción del 

arco aórtico, tetralogía de Fallot, doble salida de ventrículo derecho, doble salida de 

ventrículo izquierdo, tronco común, ventana aorta -pulmonar, defecto septal posterior 

del ventrículo, transposición de grandes arteri as, atresia pulm onar con comunicación 

interventricular, ausencia de la vá lvula pulm onar. 

La infom1ación obtenida de los expedientes de esto pacientes fue recolectada en una 

hoja de datos di señada ex profeso, en la cual se con ideraron las siguientes variabl es: 

género, manifestac iones clínicas extra-cardiacas, di agnóstico genético, ti po de 

cardiopatía, método diagnóstico, tratamiento y evolución. 

Se incluyeron expedi entes de pacientes con diagnóstico de defecto tronco-cona! 

asociado al menos con alguna característica clínica relacionada a la deleción 22q 11 .2: 

aplas ia o hipoplas ia del timo y/o glándulas paratiroideas, anomalías palatinas, trastornos 

del lenguaje o aprendizaje, alterac iones clínicas (talla baj a, escoli osis, hipotonía 

muscular, in fecc iones de repetición, hiperlax itud de articul aciones, retraso psicomotor) 

y dismorfias faciales características (cráneo braquicefáli co, cabello escaso y delgado, 

microcefalia, hendiduras palpebrales pequeñas y hacia abaj o, pl iegue epicánt ico 

5 



superior, puente nasal ancho y aplanado, filtrum largo, pabellones auriculares pequeiios 

y de implantación baja, paladar alto, voz nasa l, boca pequeiia y abierta con mal posición 

dental). 

Se di seiió un estudio transversa l, descripti vo y observacional16
, para revisar los 

expedientes de los pacientes con cardiopatía tronco-cona! y reportar las características 

clínicas de los pacientes de las diferentes cardiopatías. 

La captura de las variables a estudiar se realizó en una computadora Acer medi ante el 

programa Word 2003 y Excel 2003. El análi si estadístico se efectuó mediante el 

paquete de programas de cómputo denominado ·· Biomedical Computer Programs, O­

series (BMDP)'" (Versión 7) 17
• 

El diagnóstico de la cardiopatía, se realizó con un ecocardiograma transtorácico, modo 

M, bidimensional, Doppler continuo, pul sado en color Philips tipo iE33 con 

transductores 1-5,8-5 y 1- 12 MHz. 

A manera de variable explicat iva se utili zó la presencia o no de la deleción 22q 11 .2, que 

es de tipo categórico donde se utili zó la prueba de FlSH. Debido al reducido tamaiio de 

la muestra de pacientes que se les realizó la prueba de FlSH, no fue posible contrastar 

las variables respuestas de tipo categóri co. Cuando la va riab le respue ta fue de tipo 

continuo se utili zó la prueba de Mann-Whitney18
• 

Cabe seiialar que como cada cardiopatía estudi ada es una entidad nosológica específica, 

no se pretendió reali zar contrastación alguna entre ellas. 

Los resultados descripti vos se reportaron como promedios +/- desviación estándar para 

variables cuantitativas continuas y di stribución simi lar a la norm al. 

Las variables cuantitativas continuas sin distribuci ón normal se reportaron como 

mediana (valor mínim o-valor máx imo). 
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Como métodos estadísticos se utilizó la prueba de chi cuadrada, phi , T de student y 

annova. 

Para la comparación de las cardiopatías en diferente poblaciones se elaboró el cuadro 

3b, en el cual se rea li zó una e tandarización de tasa de la diferentes pobl aciones 

estudiadas. 

RESULTADOS 

La población estudiada estaba di tribuida de la siguiente manera: la relación de género 

fue de 1.2:1, 58 del exo ma culino (55%) y 47 del sexo femenino (45%). Con edades 

que oscilaron entre 1 me y 16 años con una media de 1 año 4 meses y med iana de 3 

meses. 

Se recabaron las va riables previamente comentada en la hoja de recolección de datos 

realizada ex professo para la realización de e te e ludio. 

Dentro los estudios moleculares sólo el 5. 7% de los pacientes con cardi opatía tronco­

cona! (6 pacientes) se les realizó FISH, de lo que el 50% (3 pacientes) tenían FISH 

positivo, lo que representó el 2.8% de toda la población. 

La incidencia de nuestra población con cardiopatía tronoco-conales se muestra en el 

Cuadro l . Se encontró que la tetralogía de Fallot es la cardiopatía tronco-canal, más 

frecuente en un 27.6%, siendo las meno frecuentes la interrupción del arco aórtico, 

tronco común tipo 1 y 11 y la ventana aortopu lm onar con un 0.9% cada una. 

Las 3 cardiopatía tronco-canales má frecuente encontradas en este estudi o fueron 

tetralogía de Fa ll ot con 29 pacientes (27.6%), dob le salida de ventrícul o derecho con 

CJV subaórtica con 25 pacientes (23.8%), y tran posición de grandes arterias con CJV 

con 23 pacientes (2 1.9%). 
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En el Cuadro 2, se muestran las características clínicas y de laboratorio de los pacientes 

con cardiopatía congénita tronco-cona!, así como su distribución por género. Se 

comparó la presencia de características clínicas en cada tipo de cardiopatía tronco-cona!, 

para identificar patrones de presencia de di chas características. 

Las siguientes características mostraron una tendencia a la significancia al relacionarse 

con la cardiopatía: la doble salida de ventrículo derecho con comunicación 

interventricular subaórtica, mostró una tendencia a la significanci a con la presencia de 

facies anormales (p= 0.064) (con tendencia a la significanci a). 

Las características que tu vieron sign ificancia estadística fueron transposición de grandes 

arterias con comunicación interventricul ar con fac ies anormales p menor a que 0.05. 

De los datos obtenidos se encontró que el 33.3% de los pacientes presentaron fac ies 

anormales, el 9.5% presentó alteraciones pal atinas, el 3.8% presentó retraso del 

lenguaje, el 5.7% retraso del aprendizaje, el 3.8% presentó hipocalcemi a y el 1.9% 

presentó retraso en el desarrollo. 

Dentro de las características clínicas la presencia de facies anonn al fue la característ ica 

más rrecuente, por lo que al cruzarlas con la vari abl e de cardiopatías se encontró a 12 

pacientes con DSY D con C IY subaórt ico, 1 O pacien tes con Tetralogía de Fallot. , 4 

pacientes con transposición de grandes vasos con C IY y 2 paci entes con interrupción 

de arco aónico, de las cuales la Chi cuadrada no fue significativa para una po ible 

deleción. 

En el cuadro 3a se hace comparación de la distribución de las cardiopatías 

troncoconale y la presencia de deleción 22q 11 .2 encontradas en este estudio, y lo 

encontrado por otros autores en estudios similares al nuestro. 

El método diagnóstico para las cardiopatías fue en 58 pacientes por ecocardiograma, en 

46 pacientes por cateterismo cardi aco y en 1 paciente por cirugía 



El tratamiento que se llevó a cabo en estos 105 pacientes se clasificó de la siguiente 

fonna: 49 pacientes recibieron tratamiento médico y quirúrgico (46.6%), 44 pacientes 

sólo tratamiento médico (41.9%) y en 12 pacientes se realizó intervencionismo 

( 11.4%). 

En cuanto a la evolución de los paciente , 16 pacientes fallecieron de los cuales 8 

fueron mujeres y 8 hombres, sólo a 2 se les realizó autopsia. 

Dentro de los fallecimiento los tipo de card iopatías fueron: 5 pacientes con atresia 

pulmonar con CJV (que representa 50% de esta cardiopatía), 1 paciente con tronco 

común tipo 1 (que repre enta el 100% de esta cardiopatía), y 2 de los pacientes de las 

interrupciones de arco aórtico que representa el 75% de esta cardiopatía, después 

tenemos que de 29 paciente con DVSD 7 pacientes fallecieron. 

La sobrevida de los pacientes con doble salida de ventrículo derecho con CIV sub 

aórtica fue del 80% (p < 0.05) y de los niños con tetralogía de Fall ot también el 95% 

sobrevivieron con una p significativa <0.05. 

En cuanto a los sobrevivientes, 79 pacientes estaban a intomáticos, 3 pacientes tenían 

insuficiencia cardiaca y 7 pacientes abandonaron la con tinuidad en esta insti tución. 

Las asociación de IAAo con la evolución, con exacta de Fi sher no es significativo 

estadísticamente, pero clínicamente si es importante. 

Los resultados de la frecuencia de cardiopatías en nuestro estudio se compararon con los 

resultados de otros similares. Para ello, se estandarizaron las frecuencias de cada 

población considerando los valores de frecuencia de una población de referencia, en 

este caso fue la población que estudio Goldmuntz. Los datos ajustados se muestran en el 

cuadro 3b. 

1 
CENTRO DE ~~~FORMACIO~ 

V ~'0~l!M::. :T. ~'0N 
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La infom1ación obtenida de este estudio se comparó con la información de la población 

estudiada por Goldmuntz y se cletem1in ó que la di stribución ele frecu encias de 

cardiopatías difiere entre esta dos pobl acione de fom1a estadísticamente ign ificativa. 

Sin embargo, al comparar lo dato ajustados de cada población excluyendo a 

Goldmuntz, encontramos que nuestro estudi o mue traque la frecuencia de cardi opatías 

es simi lar a la de las otras poblacione (p= 1 .0) 

Se utili zó la prueba Phi para identificar la ignificancia de las diferencias entre la 

frecuencia de los grupos. 

Cabe destacar que la comparación entre lo autore excluyendo a Goldmuntz, no ti ene 

significancia estadí tica. Lo que quiere decir e que las pob laciones ti enen mayor 

similitud en la frecuencia ele la cardiopatía , de pués ele haber estandarizado las 

poblaciones considerando que tienen la tasa de presencia de cardiopatías de una 

población estándar. 
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DISCUSION 

Debido a su ex traordinaria vari ab ilidad clínica, e l di agnó tico del síndrom e, en mucha 

ocas iones lo establece e l cardiólogo pediatra tras la evaluación de defecto tronco­

conales o e l c irujano plástico tras la corrección de un defecto palatino o una 

incompetenci a velofaríngea o ambas. Consideramo necesaria la sensibi li zac ión del 

pediatra en la sospecha de es te índrome. 

El origen genético se observa mediante una técnica de inmun ofluorescenci a in situ 

(F ISH), en donde se marca de manera puntual la deleción del cromosoma 22 en el locus 

q 11 .9' 
20

• Foto l. 

Los métodos diagnósti cos que se recomi endan para el estudi o de los defectos tronco­

conales, además del estud io c líni co, radi ológico y electrocardiográfico (que se deben 

llevar a cabo de fonna inic ial) , incluyen la ecocardiografia , que ti ene una sensibilidad 

del 83.7% y especificid ad >90% 21
, en algunas ocasiones con angiocardiografi a y en 

aquellas anomalías vasculares (arco aónico y ramificaciones) se puede complementar u 

estudio con resonancia magnética y/o angiotomografia 19 

En el Cuadro 3a, se menciona la experi nci a de alguno autore internaciona les en 

cuanto a la rel ac ión de la cardiopatía tronco-conales y la pr entación de la deleción 

22q 11.2, comparado e n lo que se obtuvo en la rea lización de este estudio. 

La dificultad existente en realizar un diagnóstico temprano de la deleción 22q 11.2 e 

reportó en e l estudi o rea lizado por McEihinn ey19 en el que e observó que el 

diagnós tico del 54% de los pacientes con deleción 22q 11.2 e estableció entre los 2 y 

los 1 O años de edad (promed io 6.2 aiios de edadi2 (en nue tro estudio la medi a de edad 

de diagnó ti co fue de 1 al'io 4 me e , menor a la esperada), lo que justifica la búsqueda 

intencionada por medio de la prueba de FISH, en pac ientes qu e presenten defectos 

tronco-conales y ciertas característica clín icas de ospecha del acrón im o CATCH 
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(Cardiopatía, .6_nom1alidades faciales, hipoplasia Iímica, paladar hendido (Qlefting), de 

esta forma realizar una adecuada prevención y asesoramiento genético a la familia5
' 

23
• 

En nuestro estudio la cardiopatía tronco-cona! más frecuente encontrada fu e tetralogía 

de Fallot (27.6%), lo que concuerda con estudios simil are previamen te realizados, en 

los cuales se encontró con un frecuencia desde 26% hasta 74%. A diferencia de estudios 

previos, en nuestro estudio no se encontró la presencia de deleción 22q 11 .2 en lA A o, en 

la cual se reporta que hasta en 100% de los casos encontrados con esta cardiopatía 

presentaban deleción 22q 11 .2, cabe mencionar que en nuestro estudio se les realizo la 

prueba de FISH solamente a pacientes de los cuales sólo 3 fueron positivos, esto refleja 

que ex iste baja sospecha de este síndrom e en lo pacientes con cardiopatía tronco-cona! 

en nuestro medio. 

Se encontraron 3 pacientes con deleción 22q 11.2, detectados por FISH, de estos 2 tenían 

el diagnóstico de TF y 1 el diagnóstico de TGA in CIV, se revisaron intenci onadamente 

las características clínicas que presentaban estos pacientes con la finalid ad de encontrar 

sospecha de la presencia de deleción en pacientes que cumplan ciertas características 

clínicas asociadas a cardiopatía tronco-cona l. 

La asociación entre la IAAo y la presencia de facies anorm ales no fue es tadí ti camente 

significati va, sin embargo el único paciente con IAAo que sobrevivió no presentó facies 

anormal. Aunque no es sign ificativo estadi ti camnente si lo es clínicamente. 

En un principio se intentaba encontrar alguna rel ación entre la presencia de deleción 

22ql l.2 y ciertas características clínicas en pacientes con cardiopatías tronco-canales, 

sin embargo esto no fue posible debido a la poca cantidad de pacientes a los que se les 

realizo FISH. 

Al haberse realizado pocas pruebas de FISH en cardiopatías de origen tronco-cona! , las 

cuales sabemos que pudieran ser parte de la deleción 22q 11.2, realizamos pruebas de 
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entrecruzamiento en los pacientes de facies anormal, alteraciones palatinas con 

cardiopatías as í como facies anormales con cardiopatías, resultando sin significancia 

estadística, pero con signifi cancia clíni ca. 

Las facies anorm al fue la característica más frecuente, por lo que al cruzarl as con la 

variable de cardiopatías se encontró a 12 pacientes con DSYD con CIY aubaórtico, 1 O 

pacientes con Tetratlogía de Fallot., 4 pacientes con transposición de grandes vasos con 

CIV y 2 paci entes con interrupción de arco aórtico, de las cuales la Chi cuadrada no fue 

significativa para una posible deleción. 

En este estudio nos dimos cuenta que en la mayoría de los pacientes, el diagnóstico fue 

realizado mediante ecocard iograma (53%), en segundo lugar por cateterismo (43%). 

Dentro de los fallecimiento los tipos de cardi opatías fueron 5 pacientes con atresia 

pulmonar con CIV, 1 paciente con tronco común tipo 1 y 2 de los pacientes de las 

interrupciones de arco aórtico. 

Sin embargo cabe mencionar que la sobrevida de los pacientes con doble salida de 

ventrículo derecho con CIV sub aórtica fue del 80% (p < 0.05) y de los niñ os con 

tetralogía de Fall ot fue de 95% con una p significati va <0.05. 

En cuanto a los sobrevi ientes, 79 pacientes se encuentran actualmente asi ntomáti cos,lo 

que nos indica un adecuado pronóstico en la mayoría de los pacientes con cardiopatías 

tronco-conales, solamente en el caso de pacientes con IAAo, y TC tipo 1 y 2, la 

mortalidad fue muy alta, sin embargo estadísticamente no se pudo comprobar una 

significancia por la poca cantidad de pacientes con es tas cardi opatías. 

Las asociación de IAAo con la evolución, con exacta de Fisher no es sign ificati vo 

estadísticamente, pero clínicamente si es importante. 

Con la rea lización de es te estudi o podemos damos cuenta de la baja frecuencia de 

solicitud del estudio FISH lo que refl eja que no se sospecha la presencia de deleción 

13 



22q 11.2 en pacientes con cardiopatía tronco-con al, pues ele los 105 pacientes que se 

incluyeron en el estudio solo se le realizo FISH a 8 pacientes de los cua les olam ente se 

encontró positivo en 3 pacientes. 
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CONCLUSIONES 

Las cardiopatías tronco-cona les se presentan por igual en ambos géneros. 

Es importante que el pediatra considere la presencia de deleción 22q 11 .2 en pacientes 

con cardiopatía tronco-cona! y ciertas característ icas clíni cas, como es la fac ies anom1al, 

principalmente con in terrupción del arco aórtico, tetralogía de Fallot, doble salida de 

ventrículo derecho y transposición de grandes arterias. 

Esto nos deberá encausar a mejorar la ía di agnóstica de los pacientes con cardiopatías 

tronco-canales y considerar la posibilidad de realizar la prueba de FISH para el 

diagnóstico de síndrome velo-cardio-facia l con deleción 22q 11 .2, ya que al rea lizar un 

diagnóstico oportuno podemos mejorar el pronóstico de nuestros pacientes. 

La cardiopatía tronco-canal que presentó una mayor frecuencia en el grupo de pacientes 

estudiados fue la tetralogía de Fallot. 

La cardiopatía con mayor mortalidad fue la atresia pulmonar con comunicación 

interventricular, encontrando una mortalidad del 50% de todos los fa llecimientos. 
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CUADROS 

CUADRO l. CARDIOPATÍAS TRONCO-CONALES ATENDIDAS EN EL lNP 

DE ENERO DEL2003 A DICIEMBRE DEL2008 

n % CARDIOPAT!AS 

29 27.6 Tetralogía de Fallot"' 

25 23.8 Doble salida de ventricul o derecho con CJV subaón ica 

23 2 1.9 Transposición de grandes an erias con comunicación interventricular 

7 6.6 Doble salida de ventricu lo izquierdo 

6 5.7 1 Atresia pulmonar con comunicación interventricular 

4 3.8 Doble salida de ventricul o derecho con CIV sub pulmonar 

3 2.8 Transposición de grandes an eri as sin comunicación interventricular 

2 1.9 Comunicación interventricular infundibular 

2 1.9 Interrupción de arco aón ico tipo B ., 

1 0.9 1 nterrupción de arco aónico tipo A 

1 0.9 Tronco común tipo 1 

1 0.9 Tronco com ún tipo 11 

1 0.9 Ventana aonopulmonar 

105 99.5 TOTAL 

• 1 asociada a arco aónico derecho 
+ 1 asoc iada a ventana aonopulmonar 
# 1 asociada a doble salida de ventriculo derecho con CIV subpuhnonar 
& 1 asociada a cana l AV 
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CUADRO 2. CARACTERISTICAS C LINICAS Y LABORATORIALES DE PACIENTES CON 

CARDIOPATÍA CONGEN ITA TRO CO-CONAL 

CARDIOPATIA n GENERO CARACTERI STICAS C LI NICAS FISH 

(+) 

M F FA AP RL RA HipoCa TD Valer p 

TF 29 11 18 11 2 1 4 o 1 2 NS 

DSVD c/CIV sa 25 13 12 12* 2 1 o 2 o o *<0.064 

TGA c/CIV 23 17 6 4* 2 o o 2 o o *<0.039 

DSVI 7 4 3 1 o o 1 o o o NS 

AP c/CIV 6 4 2 2 2 o o o 1 o NS 

DSVD c/CIV sp 4 3 1 o o o o o o o NS 

TGA s/CIV 3 2 1 1 o o o o o 1 NS 

CIVi nf 2 o 2 1 1 o o o o o NS 

IAAo B 2 2 o 2 o 1 1 o o o NS 

IAAo A 1 1 o o o o o o o o NS 

TC 1 1 o 1 1 1 o o o o o NS 

TC 11 1 o 1 o o 1 o o o o NS 

VAci' 1 1 o o o o o o o o NS 

TOTA L 105 58 47 35 10 4 6 4 2 3 

TGA.- Transposicion de las grandes anerias, DSVD.- Doble salida del ventriculo derecho, Sa.- subaón ico. Sp.­
Subpulmonar, DSVI.- Doble salida de l ventricu lo izquierdo. IAAo.- lnterrupcion del arco aón ico, TF.- Tetra logia de 
Fallot, AP c/C IV.- Atresia pulmonar con comun icación inteiVentricular. VAoP.- Ventana aono-puhnonar. TC.- Tronco 
común . M.- Masculino. F.- Fe1nenino. FA.- Facies anonnales. AP.- ahe.raciones palatinas, RL.- Retraso del lenguaje, 
RA.- Retraso del aprendizaje. HipoCa.- Hipoca lcemia, TD.- Trastomo del desarrollo. 
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Cardiopa tias 
TGA 
DSVD 
DSV J 
!AA o 
TF 
AP ciCJV 
V-A oP 
DSVP 
TC 
A-VP 
CIVi nf 
Total 

CUADRO 3A. FRECU E NCIA DE CARDIOPATÍ AS TRONCO-CONALES 

Gold Kh os Beau lseri INP 
mun1 ii SC ih ches n L. 
z E. A ne L 

n Del % n Del ·~ n Del % n Del ·~ n Del .. 
4S o o 4 o o 26 1 3.84 
20 1 S S o o 29 
1 o o 7 
24 12 so 1 1 100 18 16 88.8 3 
126 20 IS.9 32 1 3.1 77 3 3.89 31 8 26 29 2 6.89 

12 4 33.3 23 2 8.69 24 JI 46 6 
1 

6 2 3.1.3 3 1 33.3 9 6 66.6 o 
29 JO .l4.S 4 2 50 3 1 33.3 17 7 41.1 2 

S 2 40 o 
2 

251 4S 17.9 61 9 14.8 103 6 S.82 J().l so 48 JOS 3 2.8S 

Pie de Cuadro. TGA.- Transposicion de las grandes anerias. DSVD.- Doble salida del venlriculo derecho, DS\11.­
Doble sa lida del ventriculo izquierdo, IAAo.· lnterrupcion del arco aónico, TF.- Tetralogía de Fallot, AP CJ\1.­
Arresia pulmonar con comunicación imerventricular. V-AoP.- Ventana aorta-pulmonar, DSVP.- Defecto septal 
vent'ricular posterior, TC.- Tronco común. A-VP.- Ausencia de válvula pul monar. C IV inf.- comunicación 
Üllerventricular infundibular. 

CUADRO 38. FREC UENC IA DE CA RDIOPATI AS EN DIFERENTES 

POBLAC IO ES 

Cardiopatía Goldmuntz INP* Khositseth* Beauchesne* lsineri* 

11 (%) 11 (% ) n (%) n (% ) 11 (% ) 

TGA 45 ( 18) 9(11) 5 ( 10) 8 ( 10) 8 ( 10) 

DSY D 20 (8) 2 (2) 1 (2) 2 (3) 2 (2) 

DSV I 1 (0.4) o o o o 
lA A o 24 ( 10) 2 (2) 1 (2) 2 (3) 2 (2) 

TF 126 (50) 66 (80) 39 (8 1) 65 (80) 66 (8 1) 

AP c/CIY o o o o o 
Y-AoP o o o o o 
DSVP 6 (2) o o o o 
TC 29 ( 12) 4 (5) 2 (4) 4 (5) 4 (5) 

A-YP o o o o o 
CIYinf o o o o o 
Tot al 251 83 48 81 82 

Pie de Cuadro. TGA.- Tran sicion de las •randes anerias. DSVD.- Doble sa lida de l ventriculo derecho, DS\1 1.-spo g 
Doble salida del ventriculo izquierdo, IAAo.- lnterrupcion de l arco aónico. TF.- Tetralogía de Fallot. AP c/CIV.­
Atresia puhnonar con comunicación interve111ricular, V-Ao P.- Venrana aorta-pul monar, DSVP.- Defecto septal 
ventricular posterior. TC.- Tronco común, A-VP.- Ausencia de válvula pulmonar CIV inf.- comunicación 
interventricular infundibu lar. 
*Diferencia estadísticamente significat iva de todos los grupos al comparar con la población de Goldmuntz p< 0.05. 
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FOTOGRAFIA 

Fo to l . Prueba de Fish en uno de nue tro pacientes con tetra logía de Fa llo t la cua l 
resultó positi va a delec ión del 22 q 11 .2 
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