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Cuadro malformativo con drenaje venoso
pulmonar anémalo total

Miguel Angel Garcia Cabezas y Carmen Morales Bastos

Figura 1. Panordmica de los 6rganos toraco-abdominales.
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Index Terms—Malformacién, drenaje venoso pul-
monar anémalo total, situs ambiguus, autopsia

HISTORIA CLINICA:

RECIEN nacido, sexo masculino, drenaje
venoso pulmonar anémalo total.

DIAGNOSTICO, COMENTARIOS DEL AUTOR Y
BIBLIOGRAFIA:

Sindrome de heterotaxia (Situs ambiguus):. me-
socardias, dpex izquierdo (Fig.1), drenaje venoso

Revista Electrénica de la Autopsia - CASOS CLINICOS Figura 3. Detalle de los 6rganos toraco-abdominales.
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Figura 4. Detalle de los 6rganos toraco-abdominales.

pulmonar anémalo total infradiafragmatico a venas
gastricas (Figs. 2 y 3), trasposicion de las grandes
arterias (Fig. 4), CIA tipo seno venoso, canal A-
V tipo ostium primum, atresia de arteria pulmonar,
arco aortico derecho, asplenia (Fig. 2), pulmones
tetralobulados (Figs. 1 y 4), malrotacién intestinal
(Fig. 1), hernia de hiato (Figs 2 y 3), hipertrofia de
16bulo hepatico izquierdo (Fig. 1).

OS sindromes de heterotaxia han sido clasifi-
L cados y nombrados de muy distintas maneras
dando lugar a gran confusién (situs inversus, si-
tus ambiguus, sindrome de asplenia/polisplenia, se-
cuencia de lateralidad izquierda/derecha, isomeris-
mo izquierdo/derecho, sindrome de Ivemark). Ac-
tualmente algunos autores proponen la clasificacién
y términos siguientes [1]:

= Situs solitus: disposicién normal de las visce-
ras.

= Situs inversus: situacién especular con respec-
to del situs solitus.

= Situs ambiguus: cualquier otra alteracién del
eje izquierda-derecha. Es necesario enumerar
la posicién de cada viscera con respecto a la
izquierda, la derecha y la linea media.
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= Heterotaxia: cualquier alteracién del eje iz-
quierda/derecha. En algunas familias se puede
hablar de heterotaxia familiar.

Las causas de estos sindromes son desconocidas en
la mayoria de los casos. Bastantes casos de situs
inversus se asocian a sindromes del cilio inmévil
siendo con frecuencia de herencia autosémica rece-
siva; el sindrome de Kartagener es responsable del
20-25 % de los situs inversus [2]. En los tltimos
afos se han aislado algunos genes responsables
de situs ambiguus. Casey et al. describieron una
mutacién genética en el gen ZIC3 (zinc-finger in
cerebellum number 3) [3]. Esta mutacion, ligada
al cromosoma X, es responsable de un nimero
muy reducido de casos de heterotaxia que muestran
como rasgo distintivo la presencia de algin tipo
de malformacién anal. También se ha implicado el
gen CFC1 que codifica la proteina cryptic [4]; este
gen se encuentra en el cromosoma 2 y su herencia
es autosémica. Otro defecto genético autosémico
dominante en la regién 6p21 explica algunos casos
de situs inversus y alteraciones del eje izquierda-
derecha [5]. Hay otros genes candidatos que estdn
esperando, a través de estudios de ligamento gené-
tico, una confirmacién de su papel en la génesis
de alteraciones del eje izquierda-derecha [6]. La
diabetes materna parece ser un factor de riesgo
ambiental para la heterotaxia [7]. La mayor parte de
los casos son esporadicos siendo el riesgo general
de recurrencia en siguientes embarazos del 5 %.
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