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RESUMEN

Las cardiopatias congénitas son las malformaciones mas comunes en recién nacidos y la principal causa de mortalidad
infantil por defectos congénitos. Su prevalencia global es de 8,2 por cada 1.000 nacidos vivos, con un 20% de los
casos asociados a sindromes genéticos, teratogenos o diabetes materna, mientras que el 80% restante tiene causas aun
desconocidas. El desarrollo de la ecografia fetal ha mejorado significativamente el diagndstico prenatal, permitiendo
una deteccion temprana, intervencion oportuna y preparacion familiar adecuada. Entre estas cardiopatias se encuentra la
transposicion de grandes arterias (TGA), una condicion cianotica grave que requiere correccion quirurgica al nacimiento.
Se caracteriza por concordancia auriculo-ventricular con una discordancia ventriculo-arterial, generando dos circuitos
sanguineos paralelos que, sin comunicacion entre ellos, resultan incompatibles con la vida. El prondstico depende de
las malformaciones asociadas y de los mecanismos de compensacion que permiten cierto nivel de oxigenacion, aunque
estas adaptaciones pueden causar dafio progresivo. Se presenta el caso de escolar de 9 afios con diagndstico de TGA,
comunicacion interventricular del tracto de entrada y estenosis subpulmonar, con ultimo control cardioldgico a los 6
afios, sin tratamiento farmacoldgico al momento de su ingreso. Con este reporte se busca el analisis detallado de los
signos y sintomas, interpretacion de estudios complementarios y valoracion del contexto epidemioldgico y social del
paciente. Ademas, enfatizar el tamizaje oportuno, esencial para identificar precozmente cardiopatias congénitas que
pueden pasar desapercibidas en etapas tempranas, lo que repercute directamente en mejorar el desenlace clinico y la

calidad de vida del paciente pediatrico.

Palabras clave: cardiopatia congénita, transposicion de grandes arterias, cianosis, tamizaje

ABSTRACT

Congenital heart diseases are the most common malformations in newborns and the leading cause of infant mortality
due to congenital defects. Their global prevalence is 8.2 per 1,000 live births, with 20% of cases associated with genetic
syndromes, teratogens, or maternal diabetes, while the remaining 80% have unknown causes. The development of fetal
ultrasound has significantly improved prenatal diagnosis, enabling early detection, timely intervention, and appropriate
family preparation. Among these heart diseases is transposition of the great arteries (TGA), a severe cyanotic condition
that requires surgical correction at birth. It is characterized by atrioventricular concordance with ventriculoarterial
discordance, generating two parallel blood circuits that, without communication between them, are incompatible with
life. The prognosis depends on associated malformations and compensatory mechanisms that allow a certain level of
oxygenation, although these adaptations can cause progressive damage. This case presents a 9-year-old school-aged
child diagnosed with TGA, ventricular septal defect of the inlet type, and subpulmonary stenosis, whose last cardiology
follow-up was at 6 years of age and who was not receiving pharmacological treatment at the time of admission. This
report aims to provide a detailed analysis of the signs and symptoms, interpretation of complementary studies, and
assessment of the patient’s epidemiological and social context. Additionally, it emphasizes the importance of timely
screening, which is essential to early identification of congenital heart diseases that may go unnoticed in early stages,
directly impacting the clinical outcome and quality of life of the pediatric patient.

Keywords: congenital heart disease, transposition of the great arteries, cyanosis, screening
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INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas son las malformaciones mas comunes en los recién nacidos vivos, que afectan
aproximadamente al 0,8% de ellos. Se caracterizan por la presencia de alteraciones estructurales del corazon,
generadas por defectos en la formacion de este durante el periodo embrionario. En la mayoria de ellas, existe
una causa multifactorial y hasta ahora, no conocida, siendo raros los casos relacionados a una inica mutacioén
genética en concreto. Existe una amplia gama de cardiopatias congénitas diferentes, por lo que es necesario

clasificarlas. Se dividen en dos grandes grupos: no ciandgenas y ciandgenas (Pérez y Gonzalez, 2013).

En primer lugar, dentro de las cardiopatias no ciandgenas, se encuentran los cortocircuitos de izquierda a
derecha, en las cuales se produce un defecto en las estructuras cardiacas que separan la circulacion sistémica
de la pulmonar, produciéndose el paso de sangre de la primera hacia la segunda. En este grupo se encuentran
la comunicacion interauricular, interventricular y el ductus arterioso persistente (Fundacién Espafiola del
Corazon [FEC], 2024). Dentro de este grupo se encuentran también las lesiones obstructivas, que dificultan la
salida de la sangre de las cavidades cardiacas. Aqui se encuentran la estenosis aortica, pulmonar y la coartacion
aortica. En cuanto a las cardiopatias congénitas cianoticas, €stas impiden la adecuada oxigenacion de la sangre
que llega al organismo, generando cianosis, caracteristica distintiva de estas patologias. Dentro de ellas se

encuentran transposicion de grandes vasos, la tetralogia de Fallot y la anomalia de Ebstein.

Dada su gran variabilidad, la sintomatologia de las mismas es muy variable y va desde cardiopatias asintomaticas
que no requieren de tratamiento especifico, hasta aquellas que ocasionan sintomatologia severa y requiere
correccion quirdrgica urgente en las primeras semanas de vida. Deben ser sospechadas con la aparicion de
sintomas sugestivos como insuficiencia cardiaca, cianosis, o, cuando se detectan alteraciones caracteristicas

en la exploracion fisica como soplos o arritmias (FEC, 2024)

Especificamente, la transposicion de grandes arterias (TGA) o discordancia ventriculoarterial con concordancia
atrioventricular, cardiopatia congénita de tipo ciandgena, consiste en una malformacion cardiaca severa en
la cual, la aorta emerge del ventriculo derecho y la arteria pulmonar del ventriculo izquierdo. Cuenta con
una incidencia de 0,2 a 0,4/1.000 recién nacidos vivos, siendo considerada la malformacion cardiaca mas
frecuente de la etapa neonatal. Se ha descrito una mayor incidencia en los hijos de madres diabéticas; sin
embargo, su etiologia es desconocida y no se han documentado casos hereditarios, aunque como en la mayoria

de cardiopatias congénitas, es posible que sea multifactorial y poligénica.

Sin resolucion quirtrgica, cerca del 30% de los nifios con esta malformacion cardiaca fallecen en la primera
semana, 50% en el primer mes, 70% en los primeros seis meses y hasta un 90% en el primer afio de vida (Pérez
y Gonzalez, 2013). Cabe resaltar que estas cardiopatias pueden asociarse a otros defectos cardiacos, que pueden
de una u otra forma compensar el defecto inicial. Siendo asi cuando una transposicion de grandes arterias
(TGA), se presenta junto a comunicacion interventricular (CIV) y una estenosis pulmonar (EP), la circulacion
se ve afectada haciendo que el nifio tenga una mayor cianosis, debido a la dificultad que encuentra la sangre
para llegar a los pulmones. No obstante, este mismo obstaculo contribuye a un equilibrio hemodindmico, ya
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que la EP actia como proteccion frente al exceso de flujo sanguineo hacia los pulmones que generaria la CIV

(Villagra, 2024).

A pesar de la elevada incidencia de esta cardiopatia, hasta hace unos afios eran muy pocos los casos informados
de diagndstico intrauterino, lo cual se debia, por un lado, a su rara asociacion con anomalias cromosomicas
que no obligaban a control prenatal y, por el otro, al tipo de estudio de ultrasonido para visualizar el corazon
realizado por los ginecologos, que incluia solo la proyeccion de cuatro cdmaras. En la actualidad el diagnostico
prenatal es mas frecuente y contribuye a planear el parto en un centro hospitalario que cuente con los recursos
humanos y tecnolégicos y con las facilidades para el tratamiento temprano de la cardiopatia (Pérez y Gonzalez,
2013).

La transposicion de grandes arterias es una cardiopatia congénita critica que amerita un diagndstico temprano
y tratamiento oportuno para prolongar la vida. En los casos excepcionales que superen esta edad, se revela la
capacidad de adaptacion del cuerpo ala patologia, pero también expone fallas preocupantes en el reconocimiento

oportuno (Gil-Fournier y Alvarez, s.f.).

Se presenta caso de escolar masculino de 9 anos de edad, quien fue diagnosticado en su etapa neonatal con
cardiopatia congénita ciandgena expresado en TGA con comunicacion interventricular del tracto de entrada
y estenosis subpulmonar. Este reporte de caso tiene como objetivo destacar la relevancia de los mecanismos
compensatorios que le permitieron vivir 9 afios, aun cuando la literatura describe una tasa de fallecimiento del
90% al afio de edad sin correccidon quirdrgica y, sobre todo, la importancia de un diagndstico temprano para

instaurar de forma oportuna una terapéutica adecuada.

PRESENTACION DEL CASO

El estudio fue conducido en estricto apego a los principios éticos para la investigacion médica en seres humanos
establecidos en la Declaracion de Helsinki. Se obtuvo el consentimiento informado y firmado por escrito por
parte de la madre y representante legal del paciente menor de edad para la recoleccion de los datos clinicos,
imagenes y la posterior publicacion de este reporte de caso con fines exclusivamente cientificos y académicos,

resguardando la confidencialidad de su identidad.

Se presenta el caso de escolar masculino de 9 afios de edad, natural de la localidad y procedente de Naranjales,
estado Tachira, Venezuela, donde previo consentimiento informado y aceptacion de participacion por parte de
su madre en el presente estudio, con antecedente de cardiopatia congénita, diagnosticada a los 4 meses de edad
por cardiologo pediatra. Es llevado a centro asistencial por familiar, quien refiere inicio de enfermedad actual

de 1 dia de evolucidn caracterizado por dificultad respiratoria.

En cuanto a sus antecedentes neonatales de importancia, familiar refiere que respird y llord espontdneamente
al nacer. Refiere hospitalizacion durante 05 dias, por cardiopatia que requirié oxigeno por canula nasal simple.
Por su parte, en los antecedentes personales, refiere valoracion por cardidlogo a los 4 meses de vida, quien

plantea diagnoéstico de cardiopatia congénita e indica tratamiento quirtrgico, sin embargo, no cumplen con el
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mismo.

Refiere valoracion a los 6 afios por cardidlogo pediatra, quien indica ecocardiograma, la cual reporta situs
solitus, retornos venosos normales, septum inter atrial integro, concordancia AV y discordancia VA, ventriculo
derecho hipertrofico, CIV del tracto de entrada de 27mm de didmetro, cortocircuito BD, pulmonar emerge del
VI con cuerdas tendinosas de la valvula AV provocando estenosis subpulmonar con gradiente de 60mmHg,
anillo pulmonar de 14mm, vasos de aorta anterior y a la izquierda y pulmonar posterior y derecha, aorta
sin obstruccion, ramas pulmonares confluentes, arco adrtico izquierdo sin obstruccion; planteando asi el

diagnostico de TGA con vasos en malposicion, CIV tracto de entrada y estenosis subpulmonar.

Paciente que luce en regulares condiciones clinicas, afebril, hidratado, taquicardico, taquipneico y desaturado,
piel morena, con cianosis peribucal. Se observan manchas hipercromicas a nivel de térax anterior y posterior
y en extremidades superiores. Normocéfalo, no se palpan depresiones ni tumefacciones. Ojos simétricos,
pupilas isocoricas, normorreactivas a la luz. Pabellon auricular de adecuada implantacion, conducto auditivo
externo permeable, membranas timpanicas integras. Tabique nasal centrado, fosas nasales permeables, sin
salida de secrecion. Labios simétricos, se observa cianosis peribucal mucosa oral himeda, lengua central

movil. Cuello central mévil, sin presencia de adenopatias.

Torax simétrico, normoexpansible, murmullo vesicular audible en ambos campos pulmonares con agregados
tipo crepitantes en base pulmonar derecha. Ruidos cardiacos presentes, se ausculta soplo cardiaco en los cuatro
focos auscultatorios presentes en todo el ciclo cardiaco grado IV, segun Levine. Pulsos periféricos presentes,
se observa latido de punta. Abdomen plano, ruidos hidroaéreos presentes, blando, depresible, sin dolor a
la palpacion, sin visceromegalias. Genitales masculinos de aspecto y configuraciéon normal. Extremidades
superiores ¢ inferiores simétricas, moviles, se evidencia acropaquia en ambas manos y miembros inferiores.
Neurologico activo, vigil, escala de Glasgow modificada para la edad 15/15 puntos, fuerza muscular 5/5

puntos segun escala de Daniels.

Con base a la clinica, se solicita paraclinica de ingreso dada por hematologia completa que reporta leucocitos
en 6100 mm?, segmentados 54%, linfocitos 42%, hemoglobina 25, 2 g/dl, hematocrito 78%, plaquetas 213,000
mm?®. A su vez cuenta con los diagnésticos de ingreso de 1. Cardiopatia congénita ciandgena de flujo pulmonar
aumentado 1.1. Transposicion de grandes arterias 1.1.1. Comunicacion interventricular de tracto de entrada
1.1.2. Estenosis subpulmonar complicado con 1.1.2.1. Edema agudo de pulmodn en fase intersticial 2. Trastorno

hematologico 2.1. Poliglobulia.

Paciente que se mantuvo en sala de hospitalizacion durante 11 dias bajo los diagnosticos previamente descritos,
con monitoreo cardio respiratorio estricto no invasivo, recibiendo tratamiento médico dado por propanolol y
furosemida, e hidratacion parenteral al 100% de los requerimientos, indicado asi por cardidlogo pediatra

tratante.

A su vez, al segundo dia de hospitalizacion se realiza procedimiento de exanguinotransfusion parcial en

vista de contar con cifras de hemoglobina de 25,2g/dL y hematocrito en 78%, indicado asi por servicio de
34y
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hematologia pediatrica, con el objetivo de mejorar la poliglobulia. Al tercer dia de hospitalizacion, inicia con

alzas térmicas cuantificadas en 39°C que ceden parcialmente a la administracion de antipirético, por el cual
se indica paraclinica control dada por hematologia completa que reporta leucocitos 12.230 mm?, segmentados
74%, hemoglobina 23,5 g/dl, hematocrito 79,8%, plaquetas 141.000 mm?, asi mismo se indica PCT que reporta
3.38 ng/mL para un control negativo de <0.50ng/mL.

Dado el deterioro clinico del paciente, y los hallazgos paraclinicos, se solicita hemocultivo que reporta
Burkholderia cepacia, por lo cual se agrega al diagndstico endocarditis infecciosa. En vista de este hallazgo,
se inicia tratamiento antibiotico dado por vancomicina, amikacina y meropenem, el cual se mantuvo en toda
su estancia hospitalaria. A pesar de instaurar el tratamiento médico y de mantener el paciente bajo monitoreo
constante, no se evidencid mejoria clinica, por lo que al undécimo dia de hospitalizacion, familiares deciden

retirar de la institucion para cuidados paliativos en el hogar. Posterior a 1 dia, el paciente fallece.

DISCUSION

Latransposicion de grandes arterias (TGA) es una cardiopatia congénita cianotica caracterizada por discordancia
ventriculoarterial con concordancia atrioventricular (Binotto et al., 2018). En la TGA con septo interventricular
integro, la circulacion sistémica y la pulmonar funcionan como dos circuitos cerrados en paralelo incompatibles
con la vida tras el cierre de los cortocircuitos fetales (Pérez y Gonzalez, 2013). Sin embargo, la combinacion
anatomica observada en este paciente, TGA asociada a una comunicacion interventricular (CIV) amplia del
tracto de entrada y estenosis subpulmonar, modifica sustancialmente la historia natural de la enfermedad,

permitiendo una supervivencia excepcional de 9 afios sin intervencion quirdrgica previa.

Fisiopatoldgicamente, esta variante actua bajo un doble mecanismo de compensacion hemodindmica. Por un
lado, la CIV amplia (27 mm) funcioné como una zona de mezcla bidireccional obligada a nivel ventricular,
permitiendo que la sangre oxigenada proveniente del ventriculo izquierdo se transfiriera al ventriculo derecho
hacia la circulacion sistémica. Por otro lado, la estenosis subpulmonar (gradiente de 60 mmHg) ejercié un
rol protector critico: al oponer resistencia al flujo saliente hacia la vasculatura pulmonar, limité el hiperflujo
y previno el desarrollo temprano de enfermedad vascular obstructiva pulmonar e hipertension pulmonar
irreversible (Villagra, 2024). No obstante, este equilibrio fue imperfecto y conllevé un alto costo sistémico: la
hipoxemia crdnica sostenida indujo una eritrocitosis compensatoria extrema (poliglobulia con hemoglobina
de 25,2 g/dL y hematocrito del 78%) y acropaquias. Esta hiperviscosidad y alteracion hemodinamica

predispusieron al desenlace fatal.

En el manejo estandar de la TGA, el abordaje neonatal precoz incluye la administracion de prostaglandinas
y la septostomia auricular con balon de Rashkind (Farré y Mont, 2005), seguido de la correccion definitiva
mediante la cirugia de switch arterial (procedimiento de Jatene) en las primeras dos semanas de vida (Vera et
al., 2013). Sin resolucion quirtrgica, la literatura describe una mortalidad del 90% en el primer afio (Garcia-
Montiel et al., 2024). Aunque este paciente superod dicho prondstico gracias a sus defectos compensatorios,

la falta de una conducta quirtrgica oportuna tras el diagnostico inicial a los 4 meses condiciond el deterioro
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progresivo de su estado de salud.

Respecto a la etiologia genético-sindromica, aproximadamente el 80% de los casos de TGA se presentan
de forma aislada y no sindromica, bajo un modelo de herencia multifactorial (Pérez y Gonzalez, 2013), a
diferencia de otras cardiopatias conotroncales fuertemente asociadas a la microdelecion 22q11.2. Aunque el
tamizaje genético (FISH o microarrays) se recomienda para descartar anomalias concomitantes, en este caso la
ausencia de dismorfias fenotipicas orientd a una presentacion esporadica, justificandose la omision de estudios

moleculares complejos por la limitada disponibilidad en el entorno hospitalario local.

Un aspecto critico en la evolucion fatal fue el desarrollo de endocarditis infecciosa por Burkholderia cepacia,
un bacilo gramnegativo oportunista de dificil tratamiento por su resistencia multidroga. La aparicion de
este patogeno atipico responde a la confluencia de tres factores: 1) el inmunocompromiso relativo inducido
por la hipoxia e hiperviscosidad cronica, que alteran la funcion fagocitica; 2) las lesiones endoteliales
predisponentes generadas por el flujo turbulento intracardiaco; y 3) el factor nosocomial e iatrogénico derivado
de procedimientos invasivos como la exanguinotransfusion parcial realizada para manejar la poliglobulia.
La manipulacion vascular y el uso de hemoderivados representaron la puerta de entrada para este germen
intrahospitalario, actuando como el detonante final de una falla multisistémica sobre un sistema cardiovascular

comprometido.

Por lo tanto, el presente reporte resalta las falencias en la continuidad de la atencion cardioldgica pediatrica
en contextos con recursos limitados. Pone en evidencia la necesidad urgente de fortalecer los programas
de tamizaje neonatal y el seguimiento oportuno, demostrando que, aunque los mecanismos fisioldgicos de
adaptacion pueden prolongar la supervivencia, no sustituyen la correccion quirtirgica definitiva ni previenen

complicaciones fatales.

CONCLUSIONES

Las cardiopatias congénitas continuan siendo un desafio relevante en la practica médica, particularmente
cuando se trata de malformaciones anatomicas criticas como la transposicion de grandes arterias (TGA).
Esta patologia, considerada una urgencia cardioldgica neonatal, requiere un diagnostico precoz y certero que
permita una intervencion quirtrgica oportuna. El retraso en su resolucién puede comprometer de manera
significativa el pronostico del paciente, generando secuelas a largo plazo e incluso aumentando el riesgo de

mortalidad (Chavez Burgos y Vera Talledo, 2016), como ocurrio6 en el caso descrito.

La revision de la literatura y el andlisis del caso clinico presentado reflejan claramente las consecuencias
clinicas y pronosticas de una postergacion del tratamiento. En este caso, el paciente sobrevivio durante afios
gracias a la existencia de defectos cardiacos asociados como la comunicacion interventricular y la estenosis
subpulmonar, que facilitaron la mezcla sanguinea y permitieron cierta oxigenacion sistémica. Sin embargo,
la hipoxemia cronica sostenida a lo largo de su desarrollo, tuvo un impacto negativo en su estado general,
evidenciando que la compensacion fisiologica espontanea no es suficiente para evitar un desenlace desfavorable

en ausencia de un tratamiento quirdrgico a tiempo.
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La importancia de la formacion continua del personal de salud radica en el reconocimiento de signos clinicos

tempranos como la cianosis, la disnea o la dificultad para la alimentacion en neonatos y lactantes, los cuales
deben generar una sospecha clinica inmediata que conduzca a una evaluacion cardiovascular oportuna. Asi
mismo, este escenario resalta uno de los grandes retos en la practica médica representado por la educacion
efectiva a los familiares, que genere asi la comprension respecto a la necesidad de instaurar el tratamiento

oportuno para evitar desenlaces como el aqui expuesto.

En conclusion, mejorar el pronostico de los pacientes con cardiopatias congénitas criticas como la TGA, no solo
depende de los avances quirtrgicos o tecnoldgicos, sino también de la implementacion de politicas publicas
enfocadas en la deteccion temprana, la atencion oportuna y un correcto seguimiento. El fortalecimiento de
estas areas es fundamental para reducir la morbimortalidad asociada a estas patologias y garantizar una mejor
calidad de vida para los pacientes afectados. No solo se trata de salvar vidas, sino de ofrecer calidad de vida.
Cada dia cuenta, y cada diagndstico acertado es una oportunidad de futuro. Un tratamiento adecuado y a

tiempo puede marcar la diferencia entre la vida y la muerte.
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