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Resumen

Los niños con trisomía 21 presentan un mayor riesgo de sufrir hipertensión pulmonar. Los 
motivos son multifactoriales, pero incluyen un lecho vascular pulmonar anómalo con 
mayor propensión a cardiopatía congénita y obstrucción de las vías respiratorias superio-
res. Y a pesar de que la asociación de la hipertensión pulmonar con la trisomía 21 está 
bien fundamentada, este caso clínico señala la complejidad de la hipertensión pulmonar 
en esta población vulnerable, las limitaciones de la ecocardiografía y la contribución 
crucial del cateterismo cardíaco aportando información para la gestión clínica. 
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The role of cardiac catheterization in Trisomy 21 and pulmonary hypertension

Abstract

Children with Trisomy 21 are at increased risk for pulmonary hypertension. The reasons 
for this are multi-factorial but include an abnormal pulmonary vascular bed with 
increased propensity for congenital heart disease and upper airway obstruction. And 
although the association of pulmonary hypertension with Trisomy 21 is well established, 
this case report highlights the complexity of pulmonary hypertension in this vulnerable 
population, the limitations of echocardiography and critical contribution of cardiac 
catheterization in informing clinical management.
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Introducción

La trisomía 21 es uno de los trastornos genéticos más referi-
dos que ocurre en asociación con la hipertensión pulmonar, y 
es la trisomía que se produce con mayor frecuencia en huma-
nos, con una incidencia de 16 casos por cada 10.000 na-
cimientos1,2. Los niños con trisomía 21 están en riesgo de 
tener problemas cardiopulmonares múltiples, entre ellos 
obstrucción de las vías respiratorias superiores, anomalías 
en las vías respiratorias inferiores y cardiopatía congénita. 
Además, los niños con trisomía 21 pueden tener anomalías 
intrínsecas del lecho vascular pulmonar que aumenten su 
riesgo de sufrir hipertensión arterial pulmonar (HAP) con y 
sin cardiopatía congénita en comparación con las personas 
sin trisomía 213,4. La hipertensión pulmonar es el término 
general utilizado para referirse a la presión alta en el cir-
cuito arterial pulmonar, que puede ser el resultado del au-
mento de la resistencia vascular pulmonar (HAP) o del dre-
naje venoso pulmonar (HVP) disminuido, ya sea por 
obstrucción anatómica o disfunción diastólica ventricular 
k¦swkgtfc0"Nc"JCR"ug"fgÞpg"eqoq"wp"cwogpvq"fg"nc"rtguk„p"
media en la arteria pulmonar (PAPm) > 25 mmHg en presen-
cia de una presión capilar pulmonar (PCP) normal y un índi-
ce de resistencias vasculares pulmonares (IRVP) > 3 unida-
des Wood (UW/m2+."nq"swg"fc"nwict"c"nc"tgfweek„p"fgn"àwlq"
ucpiw‡pgq"c"nqu"rwnoqpgu"{"ukipqu"en‡pkequ"fg"kpuwÞekgpekc"
cardíaca5. Estos hallazgos hemodinámicos distinguen la HAP 
de la HVP, que tal vez no pueda recurrir a tratamientos va-
sodilatadores pulmonares. Y aunque la HAP pueda resolver-
se con el paso del tiempo y mediante una observación clíni-
ca pormenorizada en la mayoría de pacientes con trisomía 
43."nqu"ukipqu"rgtukuvgpvgu"fg"kpuwÞekgpekc"ectf‡cec"tgncekq-
nados con la HAP requieren una evaluación detallada. 

Observación clínica

Paciente 1

La paciente 1 era una niña con trisomía 21, no prematura, 
nacida de un embarazo sin incidentes. Las puntuaciones de 
Apgar fueron de 8 y 9 en los minutos 1 y 5, respectivamente. 
La paciente presentó hipoxemia poco después de nacer, lo 
swg"ug"tguqnxk„"eqp"qzkigpqvgtcrkc"c"wp"àwlq"fg"3"n1okp0"Nc"
ecocardiografía efectuada en el 6.º día de vida reveló un 
conducto arterioso persistente (CAP) de tamaño moderado 
eqp" àwlq" fg" k¦swkgtfc" c" fgtgejc." cwpswg" ug" qdugtx„" wpc"
xgnqekfcf"fg"àwlq"tgfwekfc."nq"swg"ukipkÞecdc"rtgukqpgu"ct-
teriales pulmonares (AP) elevadas. A continuación, una eco-
cardiografía realizada en el 11.º día de vida reveló un defec-
to septal auricular (DSA) de tipo ostium secundum de 4 mm 
eqp"àwlq"fg"fgtgejc"c"k¦swkgtfc."fkncvcek„p"xgpvtkewnct"fg-
recha (VD) leve con contractilidad VD reducida y CAP peque-
ño; la presión sistólica ventricular derecha (PSVD) se estimó 
en 40 mmHg. Como la paciente tenía hipoxemia persistente, 
se le dio el alta domiciliaria con oxígeno suplementario. Du-
rante las 2 semanas siguientes se observó que la niña pre-
sentaba diaforesis durante las tomas y somnolencia excesiva 
pero sin cianosis. Estos síntomas no mejoraron en respuesta 
al inicio del tratamiento con ranitidina y la transición a le-
che de fórmula densa y calórica. Las concentraciones séricas 

de péptido natriurético cerebral (BNP), TSH, T
4 y T3 fueron 

normales. La ecocardiografía realizada a aproximadamente 
los 3 meses de edad reveló una dilatación moderada del ven-
trículo derecho y la aurícula derecha (AD), dilatación de la 
arteria pulmonar y CAP pequeño. La PSVD se estimó en 45- 
72"ooJi"{"nc"xgnqekfcf"fg"àwlq"rqt"gn"ECR"gtc"ngpvc."nq"swg"
indicaba presiones AP sistémicas cercanas. Se realizó un ca-
teterismo cardíaco. En el aire ambiental, la PAPm aumentó 
hasta 28 mmHg, mientras que el valor de la PCP y el IRVP  
se encontraban dentro del intervalo normal, a 8 mmHg y 
1,86 UW/m20"Nc"tgncek„p"àwlq"ucpiw‡pgq"rwnoqpct<àwlq"ucp-
iw‡pgq"ukuvfiokeq"*Sr<Su+"cwogpv„"jcuvc"4.89="guvq"ug"gzrnk-
ecdc"rqt"wp"itcp"ECR."kfgpvkÞecfq"rqt"cpikqitch‡c"{"egttcfq"
eqp"fizkvq"eqp"wp"fkurqukvkxq"Corncv¦gt"*Þi0"3C"{"D+0"Fgurwfiu"
fgn"ekgttg"fgn"ECR."nqu"xcnqtgu"fg"RCRo."KTXR"{"Sr<Su"hwgtqp"
21, 2,19 y 1,56 mmHg, respectivamente. La niña experimen-
tó la resolución de los síntomas con una tasa de crecimiento 
y actividad mejorada.

Paciente 2

La paciente 2 era una niña no prematura, nacida de un em-
barazo sin incidentes. Sus puntuaciones de Apgar fueron de 8 
en los minutos 1 y 5, respectivamente. La niña tenía trisomía 
21 y atresia duodenal, que se reparó quirúrgicamente en el 
2.º día de vida. Tras la intervención, la niña recibió ventila-
ción no invasiva con presión positiva y oxigenoterapia, pero 
ésta dejó de administrarse antes de darle el alta domiciliaria 
a las 3 semanas de edad. Las ecocardiografías realizadas en 
el 1.er"f‡c"fg"xkfc"tgxgnctqp"nq"ukiwkgpvg<"wp"FUC"hgpguvtcfq."
dilatación auricular derecha (DAD), HVD leve y CAP grande 
eqp"àwlq"ngpvq"fg"k¦swkgtfc"c"fgtgejc0"Ncu"geqectfkqitch‡cu"
tgcnk¦cfcu"gp"gn"320³"{"430³"f‡cu"fg"xkfc"eqpÞtoctqp"nqu"jc-
llazgos de la ecocardiografía inicial, revelando DSA secun-

dum, DAD, HVD y CAP pequeño. La velocidad de regurgita-
ción tricuspídea (TRJV) fue de 4 m/s, lo que sugería una 
PSVD de 64 mmHg. La niña fue ingresada en el hospital a los 
6"ogugu"fg"gfcf"eqp"fkÞewnvcf"rctc"tgurktct<"nc"eqpegpvtc-
ción sérica de BNP aumentó hasta 284 pg/ml. El estado clíni-
co de la niña no logró mejorar en respuesta al tratamiento 
con furosemida y oxigenoterapia, por lo que se la sometió a 
ligadura quirúrgica del conducto arterioso, una intervención 
que se complicó por quilotórax. Esto requirió ligadura del 
conducto torácico y pleurodesis. Quince días después, la pa-
ciente recibió el alta domiciliaria con tratamiento de furose-
mida, espironolactona, oxígeno suplementario a 0,25 l/min y 
omeprazol. Una ecocardiografía realizada antes del alta re-
veló un DSA grande con cortocircuito de izquierda a derecha, 
drenaje anómalo de la vena pulmonar superior derecha a la 
AD, dilatación VD de moderada a grave con aplanamiento del 
tabique intraventricular y aumento de la PSVD a 55-66 mmHg. 
Dos semanas después del alta, la paciente volvió a ingresar 
gp"nc"wpkfcf"fg"ewkfcfqu"kpvgpukxqu"rgfkƒvtkequ"eqp"oƒu"fkÞ-
cultad para respirar e hipoxemia. El tratamiento con oxígeno 
suplementario, furosemida y broncodilatadores se tradujo en 
wpc"oglqtc"en‡pkec."tgàglcfc"rqt"wpc"tgfweek„p"fgn"DPR"ufitk-
eq"fg"943"ri1on"gp"gn"oqogpvq"fgn"kpitguq"c"39;"ri1on"gp"
el 2.º día de estancia hospitalaria. La evaluación de la pa-
ciente se completó con un cateterismo cardíaco. En el aire 
ambiental, el valor de la PAPm aumentó hasta 35 mmHg, 
mientras que el valor de la PCP se encontraba dentro del in-
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vgtxcnq"pqtocn."c"8"ooJi0"Gn"KTXR"{"nc"Sr<Su"ug"guvkoctqp"gp"
3,84 UW/m2 y 1,63, respectivamente. La aplicación de oxíge-
no al 100% más iNO a 40 ppm se tradujo en una reducción de 
nc"RCRo"{"fgn"KTXR"c"49"ooJi"{"4.48"WY1o2, respectivamen-
vg."{"gp"gn"cwogpvq"fg"nc"Sr<Su"c"4.640"Nc"cpikqitch‡c"oquvt„"
wpc" tcokÞecek„p" pqtocn" fg" nc" ctvgtkc" rwnoqpct" *Þi0" 3E+."
pero demostró un drenaje anómalo de la vena pulmonar su-
perior derecha a la vena cava superior —unión cavoatrial de-
recha y drenaje de la vena pulmonar inferior derecha en la 
cwt‡ewnc"fgtgejc"*Þi0"3F+0"Nc"rcekgpvg"hwg"uqogvkfc"c"nc"tg-
rctcek„p"ectf‡cec"fgÞpkvkxc"fg"uw"ftgpclg"xgpquq"rwnoqpct"
anómalo parcial (PAPVR). En las semanas siguientes, la pa-
ciente toleró que se le retirara el oxígeno suplementario, así 
como el tratamiento diurético. La tolerancia a la alimenta-
ción mejoró a la vez que adquirió motricidad. 

Discusión

En el informe de casos clínicos que nos ocupa, ambas pa-
cientes presentaban hipertensión pulmonar asociada con 
trisomía 21. A pesar de que la presentación fue similar, in-
enwkfqu"nqu"ukipqu"en‡pkequ"fg"kpuwÞekgpekc"ectf‡cec"{"nqu"jc-
llazgos en los ecocardiogramas, la etiología de cada hiper-
tensión pulmonar era diferente, lo que indica la complejidad 
de la hipertensión pulmonar en esta población. La ecocar-
diografía sigue siendo útil como primer método de cribado 
para la hipertensión pulmonar como lo fue en los casos des-

critos; no obstante, la ecocardiografía ha evidenciado limi-
taciones. Entre ellas, una reducción de la precisión con 
PSVD más altas en comparación con el cateterismo cardía-
co, así como la subestimación de los cortocircuitos y la in-
ecrcekfcf"fg"kfgpvkÞect"ngukqpgu"ectf‡cecu."eqoq"guvgpquku"
venosa pulmonar, que puede originar HAP y se ha asociado 
con la trisomía 216-8. Además, como la presión está en fun-
ek„p"vcpvq"fg"nc"tgukuvgpekc"eqoq"fgn"àwlq"*fgtkxcfq"fg"nc"
ng{"fg"Qjo<"rtguk„p"?"tgukuvgpekc"2"àwlq+."gn"cwogpvq"fgn"
àwlq" ucpiw‡pgq" rwnoqpct." gn" cwogpvq" fg" ncu" tgukuvgpekcu"
vasculares pulmonares o una combinación de los dos pue-
fgp"fct"nwict"c"wpc"RUXF"oƒu"cnvc."kfgpvkÞecfc"eqp"geqect-
diografía. Así, comprender la etiología hemodinámica de la 
hipertensión pulmonar es crucial, pero limitado si se basa 
uqncogpvg"gp"nqu"fcvqu"geqectfkqitƒÞequ0

El cateterismo cardíaco es relativamente seguro en pa-
cientes pediátricos con hipertensión pulmonar cuando lo 
llevan a cabo médicos experimentados, y es obligatorio en 
rcekgpvgu"eqp"uqurgejc"fg"JCR"rctc"eqpÞtoct"nqu"jcnnc¦iqu"
hemodinámicos, incluyendo la prueba de vasodilatadores y 
excluyendo los defectos anatómicos del corazón que pue-
den contribuir al desarrollo de la hipertensión pulmonar9. 
En ambos casos, los datos hemodinámicos obtenidos duran-
vg"gn"ecvgvgtkuoq"ectf‡ceq"tgxgnctqp"wp"cwogpvq"fgn"àwlq"
sanguíneo pulmonar, lo que dio lugar a HAP. Además, la pa-
ciente 1 fue sometida al cierre del CAP con dispositivo Am-
platzer, con lo que se resolvió la HAP y se eliminó la necesi-
dad de una intervención adicional. En este informe también 
se hace hincapié en los riesgos del inicio empírico de un 
tratamiento vasodilatador pulmonar en la hipertensión pul-
oqpct" dcuƒpfqug" ¿pkecogpvg" gp" fcvqu" geqectfkqitƒÞequ0"
Aunque el tratamiento vasodilatador pulmonar iniciado 
para la HAP, caracterizada por la mayor resistencia pulmo-
nar vascular, ha dado lugar a una mejora de la superviven-
cia en pacientes pediátricos, en los casos que nos ocupan 
rtqdcdngogpvg"pq"jcdt‡c"ukfq"gÞec¦"{"vcn"xg¦"jwdkgtc"rtq-
vocado deterioro clínico10. 

En conclusión, los pacientes con trisomía 21 presentan 
más riesgo de desarrollar HAP con o sin cardiopatía congénita 
asociada. La ecocardiografía es una herramienta útil para el 
cribado y la observación prospectiva; no obstante, se asocia 
eqp"nkokvcekqpgu"gurge‡Þecu"gp"tgncek„p"eqp"nc"ewcpvkÞecek„p"
de la gravedad de la hipertensión pulmonar, los cortocircui-
vqu"{"nc"kfgpvkÞecek„p"fg"cpqocn‡cu"ectf‡cecu0"Guvg"kphqtog"
de casos sugiere claramente que los niños con trisomía 21 y 
con signos de hipertensión pulmonar persistente, especial-
ogpvg"ewcpfq"ug"cuqekc"eqp"kpuwÞekgpekc"ectf‡cec."rwgfgp"
dgpgÞekctug"fgn"ecvgvgtkuoq"ectf‡ceq"rctc"fqewogpvct"og-
jor la toma de decisiones y mejorar los resultados.
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