Rev Med Int Sindr Down. 2014;18(1):9-12

REVISTA MEDICA i
INTERNACIONAL SOBRE Ty
EL SINDROME DE DOWN W wofcsorg |

www.elsevier.es/sd

CASO CLIiNICO

El papel del cateterismo cardiaco en la trisomia 21
y en la hipertensién pulmonar

0.W. Williams

Peyton Manning Children’s Hospital, Indiandpolis, Estados Unidos

Recibido el 10 de enero de 2014; aceptado el 24 de febrero de 2014

PALABRAS CLAVE

Hipertension pulmonar;

Hipertension arterial
pulmonar;

Trisomia 21;

Cateterismo cardiaco

KEY WORDS

Pulmonary
hypertension;

Pulmonary arterial
hypertension;

Trisomy 21;

Cardiac catheterization

Resumen

Los nifos con trisomia 21 presentan un mayor riesgo de sufrir hipertension pulmonar. Los
motivos son multifactoriales, pero incluyen un lecho vascular pulmonar anémalo con
mayor propension a cardiopatia congénita y obstruccion de las vias respiratorias superio-
res. Y a pesar de que la asociacion de la hipertension pulmonar con la trisomia 21 esta
bien fundamentada, este caso clinico senala la complejidad de la hipertension pulmonar
en esta poblacion vulnerable, las limitaciones de la ecocardiografia y la contribucion
crucial del cateterismo cardiaco aportando informacion para la gestion clinica.

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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Introduccioén

La trisomia 21 es uno de los trastornos genéticos mas referi-
dos que ocurre en asociacion con la hipertension pulmonar, y
es la trisomia que se produce con mayor frecuencia en huma-
nos, con una incidencia de 16 casos por cada 10.000 na-
cimientos’2. Los nifios con trisomia 21 estan en riesgo de
tener problemas cardiopulmonares multiples, entre ellos
obstruccion de las vias respiratorias superiores, anomalias
en las vias respiratorias inferiores y cardiopatia congénita.
Ademas, los nifios con trisomia 21 pueden tener anomalias
intrinsecas del lecho vascular pulmonar que aumenten su
riesgo de sufrir hipertension arterial pulmonar (HAP) con y
sin cardiopatia congénita en comparacion con las personas
sin trisomia 213#. La hipertension pulmonar es el término
general utilizado para referirse a la presion 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
obstruccion anatomica o disfuncion diastolica ventricular
izquierda. La HAP se define como un aumento de la presion
media en la arteria pulmonar (PAPm) > 25 mmHg en presen-
cia de una presion capilar pulmonar (PCP) normal y un indi-
ce de resistencias vasculares pulmonares (IRVP) > 3 unida-
des Wood (UW/m?), lo que da lugar a la reduccion del flujo
sanguineo a los pulmones y signos clinicos de insuficiencia
cardiaca®. Estos hallazgos hemodinamicos 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 observacion clini-
ca pormenorizada en la mayoria de pacientes con trisomia
21, los signos persistentes de insuficiencia cardiaca relacio-
nados con la HAP requieren una evaluacion detallada.

Observacion clinica
Paciente 1

La paciente 1 era una nifa con trisomia 21, no prematura,
nacida de un embarazo sin incidentes. Las puntuaciones de
Apgar fueron de 8 y 9 en los minutos 1y 5, respectivamente.
La paciente presentd hipoxemia poco después de nacer, lo
que se resolvid con oxigenoterapia a un flujo de 1 [/min. La
ecocardiografia efectuada en el 6.° dia de vida reveld un
conducto arterioso persistente (CAP) de tamano moderado
con flujo de izquierda a derecha, aunque se observo una
velocidad de flujo reducida, lo que significaba presiones ar-
teriales pulmonares (AP) elevadas. A continuacion, una eco-
cardiografia realizada en el 11.° dia de vida reveld un defec-
to septal auricular (DSA) de tipo ostium secundum de 4 mm
con flujo de derecha a izquierda, dilatacién ventricular de-
recha (VD) leve con contractilidad VD reducida y CAP peque-
fio; la presion sistolica ventricular derecha (PSVD) se estimé
en 40 mmHg. Como la paciente tenia hipoxemia persistente,
se le dio el alta domiciliaria con oxigeno suplementario. Du-
rante las 2 semanas siguientes se observo que la nifa pre-
sentaba diaforesis durante las tomas y somnolencia excesiva
pero sin cianosis. Estos sintomas no mejoraron en respuesta
al inicio del tratamiento con ranitidina y la transicion a le-
che de formula densa y caldrica. Las concentraciones séricas

de péptido natriurético cerebral (BNP), TSH, T, y T, fueron
normales. La ecocardiografia realizada a aproximadamente
los 3 meses de edad reveld una dilatacion moderada del ven-
triculo derecho y la auricula derecha (AD), dilatacion de la
arteria pulmonar y CAP pequeino. La PSVD se estimo en 45-
50 mmHg y la velocidad de flujo por el CAP era lenta, lo que
indicaba presiones AP sistémicas cercanas. Se realiz6 un ca-
teterismo cardiaco. En el aire ambiental, la PAPm aumento
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/m?2. La relacion flujo sanguineo pulmonar:flujo san-
guineo sistémico (Qp:Qs) aumenté hasta 2,67; esto se expli-
caba por un gran CAP, identificado por angiografia y cerrado
con éxito con un dispositivo Amplatzer (fig. 1Ay B). Después
del cierre del CAP, los valores de PAPm, IRVP y Qp:Qs fueron
21, 2,19y 1,56 mmHg, respectivamente. La nifa experimen-
t6 la resolucion de los sintomas con una tasa de crecimiento
y actividad mejorada.

Paciente 2

La paciente 2 era una nifia no prematura, nacida de un em-
barazo sin incidentes. Sus puntuaciones de Apgar fueron de 8
en los minutos 1y 5, respectivamente. La nifia tenia trisomia
21 y atresia duodenal, que se repard quirtrgicamente en el
2.° dia de vida. Tras la intervencion, la nifa recibio ventila-
cion no invasiva con presion positiva y oxigenoterapia, pero
ésta dejo de administrarse antes de darle el alta domiciliaria
a las 3 semanas de edad. Las ecocardiografias realizadas en
el 1. dia de vida revelaron lo siguiente: un DSA fenestrado,
dilatacion auricular derecha (DAD), HVD leve y CAP grande
con flujo lento de izquierda a derecha. Las ecocardiografias
realizadas en el 10.° y 21.° dias de vida confirmaron los ha-
llazgos de la ecocardiografia inicial, revelando DSA secun-
dum, DAD, HVD y CAP pequefo. La velocidad de regurgita-
cion tricuspidea (TRJV) fue de 4 m/s, lo que sugeria una
PSVD de 64 mmHg. La nifa fue ingresada en el hospital a los
4 meses de edad con dificultad para respirar: la concentra-
cion sérica de BNP aumento hasta 284 pg/ml. El estado clini-
co de la nifa no logré mejorar en respuesta al tratamiento
con furosemida y oxigenoterapia, por lo que se la someti6 a
ligadura quirurgica del conducto arterioso, una intervencion
que se complicé por quilotérax. Esto requirio ligadura del
conducto toracico y pleurodesis. Quince dias después, la pa-
ciente recibio el alta domiciliaria con tratamiento de furose-
mida, espironolactona, oxigeno suplementario a 0,25 l/miny
omeprazol. Una ecocardiografia realizada antes del alta re-
vel6 un DSA grande con cortocircuito de izquierda a derecha,
drenaje anomalo de la vena pulmonar superior derecha a la
AD, dilatacion 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 volvio a ingresar
en la unidad de cuidados intensivos pediatricos con mas difi-
cultad para respirar e hipoxemia. El tratamiento con oxigeno
suplementario, furosemida y broncodilatadores se tradujo en
una mejora clinica, reflejada por una reduccion del BNP séri-
co de 721 pg/ml en el momento del ingreso a 179 pg/ml en
el 2.° dia de estancia hospitalaria. La evaluacion de la pa-
ciente se complet6 con un cateterismo cardiaco. En el aire
ambiental, el valor de la PAPm aumentd hasta 35 mmHg,
mientras que el valor de la PCP se encontraba dentro del in-
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Figura 1 Angiografia pulmonar. A) Se observa el cortocircuito
de izquierda a derecha a través de un conducto arterioso per-
sistente (CAP) grande con identificacion clara de arteria pulmo-
nar y sus ramas. B) Cierre exitoso del CAP sin cortocircuito visi-
ble desde aorta a arteria pulmonar. C) Muestra la opacificacion
normal con inyeccion manual de contraste en la arteria pulmo-
nar derecha. D) Drenaje anomalo de vena pulmonar derecha a
auricula derecha.

*Aorta, **arteria pulmonar, >conducto arterioso persistente, #disposi-
tivo oclusor Amplatzer, — vena pulmonar inferior derecha anémala.

tervalo normal, a 6 mmHg. ELIRVP y la Qp:Qs se estimaron en
3,84 UW/m?y 1,63, respectivamente. La aplicacion de oxige-
no al 100% mas iNO a 40 ppm se tradujo en una reduccion de
la PAPm y del IRVP a 27 mmHg y 2,26 UW/m?, respectivamen-
te, y en el aumento de la Qp:Qs a 2,42. La angiografia mostro
una ramificacion normal de la arteria pulmonar (fig. 1C),
pero demostré un drenaje anémalo de la vena pulmonar su-
perior derecha a la vena cava superior —union cavoatrial de-
recha y drenaje de la vena pulmonar inferior derecha en la
auricula derecha (fig. 1D). La paciente fue sometida a la re-
paracion cardiaca definitiva de su drenaje venoso pulmonar
anémalo parcial (PAPVR). En las semanas siguientes, la pa-
ciente tolerd que se le retirara el oxigeno suplementario, asi
como el tratamiento diurético. La tolerancia a la alimenta-
cion mejoro a la vez que adquirié motricidad.

Discusion

En el informe de casos clinicos que nos ocupa, ambas pa-
cientes presentaban hipertension pulmonar asociada con
trisomia 21. A pesar de que la presentacion fue similar, in-
cluidos los signos clinicos de insuficiencia cardiaca y los ha-
llazgos en los ecocardiogramas, la etiologia de cada hiper-
tension pulmonar era diferente, lo que indica la complejidad
de la hipertension pulmonar en esta poblacion. La ecocar-
diografia sigue siendo 0til como primer método de cribado
para la hipertension pulmonar como lo fue en los casos des-

critos; no obstante, la ecocardiografia ha evidenciado limi-
taciones. Entre ellas, una reduccion de la precision con
PSVD mas altas en comparacion con el cateterismo cardia-
co, asi como la subestimacion de los cortocircuitos y la in-
capacidad de identificar lesiones cardiacas, como estenosis
venosa pulmonar, que puede originar HAP y se ha asociado
con la trisomia 216, Ademas, como la presion esta en fun-
cion tanto de la resistencia como del flujo (derivado de la
ley de Ohm: presion = resistencia x flujo), el aumento del
flujo sanguineo pulmonar, el aumento de las resistencias
vasculares pulmonares o una combinacion de los dos pue-
den dar lugar a una PSVD mas alta, identificada con ecocar-
diografia. Asi, comprender la etiologia hemodinamica de la
hipertension pulmonar es crucial, pero limitado si se basa
solamente en los datos ecocardiograficos.

El cateterismo cardiaco es relativamente seguro en pa-
cientes pediatricos con hipertension pulmonar cuando lo
llevan a cabo médicos experimentados, y es obligatorio en
pacientes con sospecha de HAP para confirmar los hallazgos
hemodinamicos, incluyendo la prueba de vasodilatadores y
excluyendo los defectos anatomicos del corazén que pue-
den contribuir al desarrollo de la hipertension pulmonar®.
En ambos casos, los datos hemodinamicos obtenidos duran-
te el cateterismo cardiaco revelaron un aumento del flujo
sanguineo pulmonar, lo que dio lugar a HAP. Ademas, la pa-
ciente 1 fue sometida al cierre del CAP con dispositivo Am-
platzer, con lo que se resolvid la HAP y se elimino la necesi-
dad de una intervencion adicional. En este informe también
se hace hincapié en los riesgos del inicio empirico de un
tratamiento vasodilatador pulmonar en la hipertension pul-
monar basandose Unicamente en datos ecocardiograficos.
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 pediatricos, en los casos que nos ocupan
probablemente no habria sido eficaz y tal vez hubiera pro-
vocado deterioro clinico™.

En conclusion, los pacientes con trisomia 21 presentan
mas riesgo de desarrollar HAP con o sin cardiopatia congénita
asociada. La ecocardiografia es una herramienta (til para el
cribado y la observacion prospectiva; no obstante, se asocia
con limitaciones especificas en relacion con la cuantificacion
de la gravedad de la hipertension pulmonar, los cortocircui-
tos y la identificacion de anomalias cardiacas. Este informe
de casos sugiere claramente que los nifios con trisomia 21 y
con signos de hipertension pulmonar persistente, especial-
mente cuando se asocia con insuficiencia cardiaca, pueden
beneficiarse del cateterismo cardiaco para documentar me-
jor la toma de decisiones y mejorar los resultados.
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