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RESUMEN

Introduccion: las anomalias congénitas son anormalidades estructurales o funcionales
gue estan presentes desde el nacimiento. La Tetralogia de Fallot es la anomalia mas
frecuente de la region troncoconal. Descrita por Etienne-Louis Arthur Fallot en 1888 como
la asociacion de una comunicacion interventricular conotroncal, cabalgamiento de la aorta
sobre el septum interventricular, obstruccién del tracto de salida de ventriculo derecho e

hipertrofia del ventriculo derecho.
Objetivo: describir la Tetralogia de Fallot en edades pediatricas

Método: se realizé una busqueda de informacion en las bases de datos SciELO, Scopus,
PubMed y Redalyc. Se desarroll6 una busqueda de términos relacionados con la

Tetralogia de Fallot asi como sus traducciones al inglés. Se seleccionaron 25 referencias.

Desarrollo: la fisiopatologia de esta malformacion como la de cualquier anomalia
cardiovascular avanza segun el desarrollo del paciente. La TF causa niveles bajos de
oxigeno en la sangre, lo que puede hacer que la piel del bebé tenga un color azulado-
purpura (cianosis). Las mejoras en la deteccién prenatal y la ecocardiografia fetal

precisan el diagnéstico prenatal de TF.

Conclusiones: esta enfermedad presenta un ligero predominio de incidencia en los
varones. Algunos sintomas que se evidencié en los pacientes pediatricos con mayor
frecuencia, un color azulado-parpura, soplo cardiaco y estenosis pulmonar. La

ecocardiografia fetal precisan el diagnostico prenatal, ademas la mayoria de los
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pacientes se someten a la reparacidn quirdrgica; existen diferentes tipos

de Tetralogia de Fallot.
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INTRODUCCION

Las anomalias congénitas son anormalidades estructurales o funcionales que estan
presentes desde el nacimiento. Constituyen un grupo variado de afecciones de origen
prenatal que pueden deberse a defectos monogénicos, alteraciones cromosémicas,

herencia multifactorial, teratdbgenos ambientales o carencia de micronutrientes.®

La Tetralogia de Fallot (TF) es la anomalia mas frecuente de la region troncoconal, se
debe a la division desigual del cono, causada por desplazamiento anterior del tabique
troncoconal. Esta cardiopatia es el resultado de una anomalia de la tabicacion
conotroncal, al alterar la interaccion de la cresta neural y el area cardiaca anterior.®

TF representa del 5 al 8% del total de las anomalias cardiacas.®

La Tetralogia de Fallot era conocida desde 1671 como “Mal azul”®. Descrita por Etienne-
Louis Arthur Fallot en 1888 como la asociacion de una comunicacion interventricular
conotroncal, cabalgamiento de la aorta sobre el septum interventricular, obstruccion del
tracto de salida de ventriculo derecho e hipertrofia del ventriculo derecho. En 1970 Van
Praagh la describe por primera vez como una monologia, dado principalmente por el
subdesarrollo del infundibulo pulmonar debido a la desviacién hacia anterior y cefalico

del septum infundibular.®)

La TF representa el 7 a 10% de las cardiopatias congénitas, es el defecto cardiaco
congénito ciandtico mas comun.® Tiene una incidencia de 0,28 por cada 1,000 recién
nacidos vivos.® En América la prevalencia es de aproximadamente 4 a 5 por 10 000, por

ejemplo en los Estados Unidos.®

Los bebés con TF pueden tener una coloracién azulada en la piel, a lo cual se le

denomina cianosis, esto se produce porque la sangre no lleva suficiente oxigeno.



VII Taller de Enfermedades Raras Pediatricas y I J]

Ademas, se llaman episodios cianéticos cuando los bebés no nacen cianéticos, pero

desarrollen después episodios repentinos de esta coloracion azulada al llorar o comer.("

Por la necesidad de seguir investigando sobre las caracteristicas de la Tetralogia de
Fallot, siendo una anomalia mas frecuente en edades pediéatricas, ademas se encuentra
poca bibliografia sobre el tema y se ha convertido en un problema de salud, se realiza la
revision bibliografica. Se propone como problema cientifico ¢Cuéles son las
caracteristicas fundamentales de la Tetralogia de Fallot en edades pediatricas? Debido
a la registrada incidencia tiene como objetivo describir la Tetralogia de Fallot en edades
pediatricas.
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METODO

Se realiz6é una busqueda de informacién en las bases de datos SciELO, Scopus, PubMed
y Redalyc en el periodo de julio a agosto del afio 2022. Para la busqueda de la
informacion se emplearon los términos “Cardiopatia congénita”; “Ecocardiografia”;
“Tetralogia de Fallot” asi como sus traducciones en inglés, combinados mediante
operadores booleanos, para reducir los resultados de busqueda en base de datos siendo
los mas utilizados AND, OR y NOT,

Se emplearon filtros para la selecciéon de articulos en los idiomas inglés y espafiol que
cumplian con los términos de busqueda y respondiera el objetivo del articulo; asi como
articulos publicados en el periodo restringido a los afios comprendidos entre 2018 a 2022.
Se seleccionaron 25 referencias de articulos que cumplieron los criterios de valides: estar
aprobado por una institucion reconocida, estar soportado por teorias o métodos de

investigacion cientifica, relevancia y actualidad de los articulos.
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DESARROLLO

La TF se trata de un defecto en el desarrollo de una estructura denominada septo
infundibular que se encuentra entre los dos ventriculos lo que altera la circulacion normal
de la sangre dentro del corazén.”) Presenta un ligero predominio de incidencia en

varones.®
Las cuatro alteraciones cardiovasculares de la Tetralogia de Fallot

Un estrechamiento de la regién infundibular del ventriculo derecho, es decir, estenosis
infundibular pulmonar. Es un estrechamiento de la valvula pulmonar que comunica al
ventriculo derecho con la arteria pulmonar, por lo que disminuye la cantidad de flujo a
través de esta. La valvula pulmonar se puede encontrar bicuspide, presentando fusion
comisural, valvas engrosadas y anillo valvular hipoplasico, en muchos casos esta
estenosis se puede exacerbar cuando existe una estenosis supra valvular en el tronco

pulmonar y en muchos casos también se puede ver en las ramas de la arteria pulmonar.®

Una comunicacién interventricular amplia, comprendida por la comunicacion entre el
ventriculo derecho e izquierdo a través del septo interventricular, generalmente grande y
no restrictiva por lo que la presién tanto del ventriculo derecho como la del izquierdo se
encuentra igualada, por el paso de flujo sanguineo de un ventriculo a otro, y a la vez se

da la mescla de sangre oxigenada con desoxigenada.®

Una aorta cabalgante que nace directamente arriba del defecto septal. También se
conoce como aorta desplazada, por la desviacion antero derecha del septo

interventricular, lo que provoca su mala alineacion con la pared anterior de la aorta y la
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conexion de esta con ambos ventriculos a través de la comunicacion interventricular lo
gue hace que se comunique con ambos ventriculos, y se encuentre por encima de ellos.
Existe una migracion anterior de la valvula aortica en relacion a la valvula pulmonar “a
cabalgando” por encima del ventriculo derecho, si la aorta cabalga menos del 50% por
encima del ventriculo derecho se considera TF, pero cuando existe un a cabalgamiento

de mas del 50% se denomina ventriculo derecho de doble salida (regla del 50%).0)

Hipertrofia de la pared ventricular derecha, ocasionada por la alta presion en ese lado.
La presencia de una comunicacién interventricular no restrictiva condiciona que el
ventriculo derecho esté sometido a presiones sistémicas. La hipertrofia presente en el
ventriculo derecho de los nifios con TF ayuda a generar obstruccion subpulmonar. De
hecho, conforme la obstruccion muscular se hace mas prominente, aumenta la aparicion
clinica de las crisis cianoticas. En pacientes no tratados, la hipertrofia muscular va
progresando a fibrosis, con la consecuente disfuncion diastolica se traduce como

engrosamiento.®9)
Fisiopatologia

La fisiopatologia de esta malformacién como la de cualquier anomalia cardiovascular
avanza segun el desarrollo del paciente. Esta determinada por: el grado de obstruccién
al flujo a la salida del ventriculo derecho y el grado de resistencia vascular pulmonar. La
presencia de un defecto septal amplio entre ambos ventriculos funcionan con presiones
similares de forma que el gasto ventricular va a venir marcado por la resistencia vascular

pulmonar y la obstruccion al flujo a la salida del ventriculo derecho.*V
Factores de riesgo durante el embarazo

El consumo de cigarros durante los primeros trimestres del embarazo, aumenta la
prevalencia de las cardiopatias congénitas del feto, e incluso cumple con el criterio de
causalidad de dosis respuesta, es decir, a mayor consumo de cigarros, mayor sera el
riesgo de tener el defecto congénito.*? También el consumo de drogas de uso recreativo

como anfetaminas e incluso, consumo medicamentos para el resfriado antes y/o durante
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el embarazo aumentan el riesgo de desarrollar defectos congénitos del tabique

ventricular.3

Las embarazadas no deben tener ninguna adiccion para evitar enfermedades y

complicaciones a su bebé y hasta su propia salud.
Sintomas

La TF causa niveles bajos de oxigeno en la sangre, lo que puede hacer que la piel del
bebé tenga un color azulado-purpura (cianosis). Esta coloracién generalmente empeora
cuando se enoja. Un signo comun de la TF es el soplo cardiaco, un ruido extra o inusual
en la auscultacion. El sonido ocurre porque el defecto del corazén causa un flujo
sanguineo anormal. Otros sintomas incluyen: Hipocratismo digital (agrandamiento del

tejido alrededor de las ufias), desmayos y desarrollo deficiente.®

-El neonato: La auscultacion de estos pacientes como exploracion fisica, presenta un
soplo sistolico rudo precordial dado por la estenosis pulmonar. No suele existir cianosis
franca al momento del nacimiento, pero con la hipertrofia creciente del infundibulo
ventricular derecho a medida que crece el paciente, aparece cianosis dada por esfuerzos
generalmente en los primeros tres meses de vida. Algunos pacientes presentan crisis
hipoxémicas que se caracterizan por episodios bruscos de cianosis o palidez, con disnea

o pérdida de conciencia.¥

-El lactante y nifilo mayor: Durante la lactancia temprana la cianosis se va instaurando
paulatinamente debido al aumento progresivo del grado de estenosis pulmonar hasta
llegar hacerse constante. Los pacientes con cianosis de larga evolucion pueden presentar
una piel oscura y azulada, escleras grisaceas con vasos sanguineos ingurgitados y

acropaguias muy llamativas en los pies y manos.®*

En los nifios mayores con TF no reparada quirdrgicamente aparece disnea con el
esfuerzo. De forma caracteristica estos nifios suelen adoptar una postura de

acuclillamiento que permite mitigar la disnea causada por el esfuerzo fisico.*
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La cianosis es un sintoma comun de esta enfermedad en diferentes etapas del
crecimiento del nifio; no obstante no se deben de obviar los demas sintomas que sefialan

directamente a esta anomalia.
Crisis hipercianéticas

En algunos nifios con TF no reparada, la mayoria comprendido de meses a 2 afos de
edad, se producen episodios subitos de cianosis e hipoxia graves (hipercianético o crisis
de hipercianosis), que pueden ser letales. La crisis puede ser desencadenada por
cualquier evento que disminuya ligeramente la saturacién de oxigeno (por ejemplo el
llanto, defecacion) o que reduzca de manera subita la resistencia vascular sistémica
(jugar, estirar las piernas al despertarse) o por el comienzo brusco de taquicardia o
hipovolemia. La mayoria de las veces, las crisis afectan a lactantes pequefios; su
incidencia maxima es a los 2-4 meses de edad. Una crisis grave puede provocar flacidez,

convulsiones y en ocasiones, la muerte.®
Diagnostico

Las mejoras en la deteccion prenatal y la ecocardiografia fetal precisan el diagndstico
prenatal de TF. Las ecografias prenatales a menudo identifican malformaciones
estructurales entre ellas las cardiopatias congénitas. El diagndstico postnatal inicialmente
se basa en las manifestaciones clinicas que levantan la sospecha diagndstica, los
estudios complementarios iniciales que se envian son: el electrocardiograma y la
radiografia de toérax.*V) Los autores consideran que estas técnicas realmente son eficaces

para diagndstico de Tetralogia de Fallot.

Puede diagnosticarse esta enfermedad durante el embarazo mediante ecografia
morfoldgica y debe confirmarse después del nacimiento mediante ecocardiografia fetal o

transtoracica.®

El diagnédstico definitivo generalmente se realiza mediante ecocardiografia. La
ecocardiografia bidimensional es el “gold standard” para el diagndstico definitivo
de Tetralogia de Fallot y permite evaluar la comunicacién interventricular antes de la

cirugia, su localizacion, el grado de cabalgamiento adrtico. Ademas, Segun Nova®?b, el
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cateterismo diagnostico y la resonancia magnética son innecesarios para el diagnéstico
de TF, su indicacién se limita a casos concretos en los que el estudio ecocardiografico
no proporciona los datos definitivos. No obstante, segin Kupas®, en casos no
concluyentes o durante la evaluacion preoperatoria, pueden ser Utiles procedimientos

como el cateterismo, la resonancia magnética o la tomografia computarizada.

La radiografia de térax puede mostrar un aumento de la vascularizacién en uno o ambos
pulmones, muestrando un corazon en forma de “bota” o “zueco” no dilatado con
hipovascularizacion pulmonar variable segun el grado de reduccion del flujo pulmonar.®
Los signos tipicos en proyeccién anteroposterior de la radiografia de térax; son un
corazon de tamafio normal y se observa el vértice cardiaco hacia arriba y un segmento

concavo de la arteria pulmonar principal.(%

En los recién nacidos, el electrocardiograma puede ser normal, pero en las primeras
semanas de vida no se observa la regresion normal de la preponderancia del ventriculo
derecho. La hipertrofia ventricular derecha es el hallazgo distintivo en los pacientes con
Tetralogia de Fallot tiene un valor importante en el diagndstico diferencial con
la comunicacion interventricular. Se suele observar como ondas R altas en las

derivaciones precordiales derechas (V1-V2).(16)

Es importante que el médico sepa interpretar un electrocardiograma para poder
diagnosticar con certeza, no solamente conocer esta enfermedad sino ampliar y saber

otras.
Tratamiento

La mayoria de los pacientes con TF con estenosis pulmonar leve asintomaticos no
requieren tratamiento en el periodo neonatal y pueden darse de alta con revisiones
cardioldgicas frecuentes.®V) Sin embargo, los neonatos con estenosis pulmonar severa
presentan cianosis e hipoxia muy marcadas, requieren el uso de terapia con
prostaglandina (0,01 a 0,1 mcg/kg por minuto) intravenosa, ademas en recién nacidos
sintomaticos para mantener la permeabilidad ductal, para reabrir el conducto arterioso y

asi el flujo pulmonar en espera de reparacion quirdrgica definitiva.*?"
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Para los nifios cianéticos se recomienda el uso de ketamina intramuscular o endovenoso
y midazolam por via oral. En cambio, en los niflos menos cianéticos, puede realizarse
induccion inhalatoria. El 6xido nitroso esta contraindicado, porque aumenta la resistencia

vascular pulmonar (RVP) en pacientes con cardiopatias congénitas. (18

Para el tratamiento de la crisis cianotica se debe evitar el factor desencadenante (dolor,
ansiedad), hiperventilar con FiO2 (fraccion de oxigeno inspirado) al 100% para disminuir
la RVP y abundante fluidoterapia (7-10 ml/kg). Es muy importante conocer el estado acido
base del paciente y si es necesario corregir la acidosis con bicarbonato (0,5 meg/kg). Los
B-bloqueantes se han demostrado que disminuyen el espasmo infundibular (esmolol 100
gamarkg).*8)

Las técnicas percutaneas intervencionistas logra una estable hemodinamia; se evita una
disminuciéon de la presion diastolica de perfusion aortica, o que lleva a mejoria de la
perfusion coronaria. También se evita la toracotomia/esternotomia de la cirugia, que a
menudo requiere la utilizacion de circulacion extracorporea con las potenciales

complicaciones que estas intervenciones conllevan, sobre todo en el periodo neonatal.(*?)

La mayoria de los pacientes con TF se someten a la reparacion quirdrgica. Se realiza en
el 90% de los casos entre los 30 dias y el primer afio de edad, la mayoria entre los 3y 6
meses. En recién nacidos y lactantes con estenosis grave se plantea la valvuloplastia
pulmonar como procedimiento paliativo.?? Tras la cirugia de correccion, se pueden
presentar muchas complicaciones entre las que se destacan la endocarditis,
regurgitacion adrtica con o sin dilatacion, insuficiencia pulmonar y tricuspide, cortocircuito
residual interventricular, obstruccion residual del tracto de salida del ventriculo derecho,
arritmias como flutter o fibrilaciébn auricular y arritmias ventriculares polimorficas o

monomorficas y taquicardia ventricular. %

Los autores estan de acuerdo que someterse a la reparacién quirdrgica es el mejor
tratamiento ante esta enfermedad, si realmente el paciente se le pueda llevar a cabo esta

cirugia y tolerarla.
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La resonancia magnética cardiaca se considera la evaluacion anatémica y funcional del
ventriculo derecho. Este examen se ha convertido en una herramienta fundamental para
realizar el recambio valvular pulmonar en estos pacientes.® Esta técnica diagndstica
permite estudiar la anatomia y funcién del corazén y grandes vasos de forma exacta y
reproducible. Se puede realizar con el seguimiento de la estenosis 0 insuficiencia
pulmonar, las ramas pulmonares, la aorta ascendente y la funcion ventriculo derecho

(dilatacion, disfuncion y/o fibrosis).??

Segln Sandeep®), la reparacion completa de la TF consiste en el cierre de la
comunicacion interventricular con un parche, la ampliacion del tracto de salida del
ventriculo derecho con reseccion muscular y valvuloplastia pulmonar, y un parche
limitado a través del anillo pulmonar o el tronco pulmonar si es necesario. Esta reparacion
se ha realizado exitosamente en las ultimas décadas, con mortalidad inferior al 5% con

mejoras sustanciales en la hemodinamica.®?

No obstante, existen efectos adversos tardios como arritmias, insuficiencia progresiva

ventricular derecha y muerte subita.

El uso regular de multivitaminicos 3 meses antes de la concepcion de la embarazada,
reduce el riesgo de defectos del tubo neural, el riesgo de defectos cono trincales

congénitos que incluyen la TF en un 43%.*3)
Tipos de Tetralogia de Fallot

Se encuentran 1) Tetralogia de Fallot con estenosis pulmonar variable (Fallot tipico),
2) Tetralogia de Fallot con atresia pulmonar (Fallot “extremo”), esta a su vez, se
subdivide en funcién del tipo de suplencia del flujo pulmonar (Clasificacion de Barbero
Marcial) en: a) Arteria pulmonar central ductus-dependiente, b) Arteria pulmonar central
y colaterales aortopulmonares y c) Ausencia de arteria pulmonar central con colaterales
aortopulmonares. Otro tipo es 3) Tetralogia de Fallot con ausencia de valvula pulmonar
(valvula no funcionante, displasica, rudimentaria o ausente). Desde el punto de vista
fisiopatoldgico se puede diferenciar entre (se vera de forma mas ampliada en el apartado

de fisiopatologia): Fallot Ciandgeno: se produce un shunt D-I, predominando la clinica
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ciandtica y Fallot Rosado: se produce un shunt I-D, predominando la clinica de

insuficiencia cardiaca congestiva.®)
La Tetralogia de Fallot y la Genética

La ciencia todavia no ha determinado la causa especifica de la (TF) en todos los casos,
pero la genética desempefia un papel vital. Una persona que nace con esta

enfermedad tiene mas probabilidades de tener un hijo con la misma afeccion.?
Sindromes Asociados

Varios informes han asociadola TFcon mutaciones en TBX1 y ZFPM2.
Aproximadamente el 15% de los pacientes con TF presentan sindromes asociados como
son los siguientes: Sindrome de Down (trisomia 21), Sindrome de Alagille (mutaciones
en JAG1), Sindrome de Di George y sindromes velocardiofaciales (supresion en el
cromosoma 22q11). Puede haber genes de susceptibilidad para TF dentro de la dltima
region del cromosoma 22ql1 en nifios sin anomalias extracardiacas, y el sindrome de
delecién 22g11.2.©

Se estudian otros sintomas asociados, para confirmar si tienen relacion con la Tetralogia

de Fallot, aun no se han dado resultados validos.
Cuidados paliativos en recién nacidos con TF

Algunos cuidados paliativos se encuentran: control clinico de peso, ingesta y salidas, el
ambiente térmico adecuado, control bioquimico de la glucemia y calcemia, monitorizacion
completa de constantes, incluyendo apneas y saturacién de oxigeno por pulsioximetria,
capilar: pH, iones, gases capilares/arteriales, canalizacidén de la via central (silastico, vena
umbilical), hemograma, asegurar ventilacion y oxigenacion, dieta absoluta, ademas
corregir acidosis y anemia si existen. Los Los cuidados paliativos promueven la calidad

de vida mediante la prevencion y el alivio del sufrimiento fisico, psicosocial y espiritual.
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CONCLUSIONES

La Tetralogia de Fallot es la anomalia mas frecuente de la region troncoconal. Existen
cuatro alteraciones cardiovasculares en esta enfermedad que son estenosis infundibular
pulmonar, una comunicacion interventricular amplia, una aorta cabalgante e hipertrofia
de la pared ventricular derecha. Presenta un ligero predominio de incidencia en los
varones. Algunos sintomas que se evidencié en los pacientes pediatricos con mayor
frecuencia, un color azulado-purpura (cianosis), soplo cardiaco y estenosis pulmonar. La
ecocardiografia fetal precisan el diagndstico prenatal. También los neonatos con
estenosis pulmonar severa que presentan cianosis requieren el uso de terapia con
prostaglandina, pero la mayoria de los pacientes se someten a la reparacion quirdrgica.
Existen diferentes tipos de Tetralogia de Fallot, asi como sindromes asociados y es de

gran importancia los cuidados paliativos en los recién nacidos.
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