Casos CLiNicos DE INTERES ESPECIAL
Acta Pediatr Mex 2025; 46 (2): 197-203.

https://doi.org/10.18233/apm.v46i2.2866

Correccion congénita de transposicion
de grandes vasos diagnosticada en la
etapa prenatal. Reporte de un caso y
revision de la literatura

Prenatal diagnosis of congenitally corrected
transposition of the great arteries; case
report and a compressive review
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Resumen

INTRODUCCION: La correccién congénita de transposicion de grandes vasos constituye
una anomalia compleja en el espectro de las cardiopatias estructurales, representando
menos del 1% de las cardiopatias congénitas. Esta condicién se distingue por anorma-
lidades anatémicas que generan una doble discordancia, afectando tanto la conexién
auriculoventricular como la ventriculo-arterial. A pesar de las malformaciones, se man-
tiene un flujo sanguineo normal, lo que le confiere el término: "correccién congénita".

PRESENTACION DE CASO CLINICO: Madre primigesta de 25 afios sin antecedentes
relevantes, referida a medicina materno fetal por embarazo de 32.2 semanas con sos-
pecha de cardiopatia congénita. La evaluacion en medicina materno fetal revel6 una
disposicion normal del corazén con cavidades auriculares de dimensiones adecuadas,
pero se detecté discordancia auriculoventricular. Presenté parto sin complicaciones
a las 39.5 semanas de gestacion. El recién nacido es evaluado por cardiologia pedia-
trica, quienes, mediante ultrasonido transtordcico, confirman el diagndstico. A los 7
meses de edad, el lactante se encuentra asintomatico y continda bajo seguimiento por
cardiologfa pediatrica.

CONCLUSIONES: El diagnéstico prenatal sigue siendo un reto en la evaluacién es-
tandar. La deteccion prenatal de la correccién congénita de transposicién de grandes
vasos, se basa en la identificacion de dobles discordancias, tanto auriculoventriculares
como ventriculo-arteriales, asociadas a la disposicién anormal de los grandes vasos
con trayecto paralelo. Aunque el diagnéstico prenatal no conlleva intervenciones
especificas para mejorar el prondstico, facilita la atencion y el seguimiento necesarios
en los pacientes identificados.

PALABRAS CLAVE: Correccién congénita de trasposicion de grandes vasos, cardiopatia
congénita, diagndstico prenatal, ecocardiografia fetal.

Abstract

INTRODUCTION: Congenitally corrected transposition of the great arteries represents
a complex anomaly within the spectrum of structural heart diseases, representing less
than 1% of congenital heart diseases. This condition is characterized by anatomical
abnormalities that result in a double discordance, affecting both the atrioventricular
and ventriculoarterial connection. Despite the malformations, normal blood flow is
maintained, which gives the name: "congenitally corrected".

CLINICAL CASE: 25-year-old primigravida, with no relevant history, referred to
maternal-fetal medicine due to 32.2-week pregnancy and suspected congenital heart
disease. Assessment in maternal fetal medicine reveals a normal disposition of the
heart. Four-chamber section with atrial cavities of adequate dimensions and atrioven-
tricular discordance is detected. She had a vaginal delivery without complications at
39.5 weeks of gestation. A male newborn is evaluated by pediatric cardiology, who,
using transthoracic ultrasound, confirm the diagnosis. At 7 months of age, the infant is
asymptomatic and continues to be monitored by pediatric cardiology.
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CONCLUSIONS: Prenatal diagnosis remains a challenge in standard evaluation.
Prenatal diagnosis of congenitally corrected transposition of the great arteries is based
on the identification of double discordances, atrioventricular and ventriculoarterial,
associated with the abnormal arrangement of the great vessels with a parallel course.
The ultrasound marker most associated with the diagnosis is the presence of the
moderator band on the left side of the heart. Although prenatal diagnosis does not
entail specific interventions to improve prognosis, it facilitates the necessary care

and follow-up in identified patients.

KEY WORDS: Congenitally corrected transposition of the great arteries, congenital

heart disease, prenatal diagnosis, fetal echocardiography.

INTRODUCCION

La correcciéon congénita de transposicion de
grandes vasos constituye una anomalia compleja
dentro del espectro de cardiopatias estructurales,
representando menos del 1% de las cardiopa-
tias congénitas, con una prevalencia estimada
de 0.02-0.03 por cada 1,000 nacimientos a
nivel mundial. Esta condicién se caracteriza
por anormalidades anatémicas que resultan
en una doble discordancia, atrioventricular y
ventriculo-arterial. Aproximadamente en 90%
de los casos, se identifican malformaciones car-
diacas adicionales que impactan el prondstico
a largo plazo de los pacientes. Entre las mas
frecuentes se encuentran los defectos del tabique
interventricular, obstruccion del tracto de salida
pulmonar, anomalias en la valvula trictspide y
trastornos del ritmo cardiaco.

Se presenta caso clinico donde se detect6 en la
etapa prenatal con hallazgos ecograficos suges-
tivos de transposicion congénitamente corregida
de grandes vasos, confirmando el diagnéstico en
etapa posnatal. Se realiza una revision biblio-
grafica del tema centrada principalmente en el
diagnéstico prenatal de esta condicion.

CASO CLiNICO

Primigesta de 25 afos cursando su tercer trimes-
tre que fue referida a medicina materno fetal
con hallazgo ecogréafico de probable cardio-
patia congénita. A la valoracién por medicina
materno fetal se encontrd feto Unico, de 32.2

semanas, peso fetal de 1872 gramos, FCF 139
Ipm. La valoracién cardiaca evidencié corazén
en situs solitus, atrios de buen tamarfio, foramen
oval sin gradiente obstructivo abombado hacia
el atrio izquierdo. Al corte de 4 camaras, se
identificé en el lado izquierdo la presencia del
ventriculo morfol6gicamente derecho con apa-
riencia endocardica irregular y la presencia de
valvula mas apical, por lo que se sospeché de
discordancia atrioventricular (figura 1). A la va-
loracion de los tractos de salida, se identificaron
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Figura 1. Ultrasonido a las 32.2 semanas de gestacion.
Al corte de cuarto camaras se sospecha de ventriculo
morfolégicamente derecho (VD) del lado izquierdo,
con superficie endocardica irregular y valvula tricispide
(VT) se visualiza mas apical en comparacién a valvula
contralateral. De lado derecho vdlvula mitral (VM)
con posicion mas basal correspondiente, conectada
al ventriculo izquierdo (VI) de aspecto liso y elongado.
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hallazgos ecograficos sugestivos de discordancia
ventriculo-arterial (figura 2).

A las 39.5 semanas presentd parto, sin compli-
caciones. Se recibi6 recién nacido masculino de
38.3 semanas por Capurro, 2990 gramos, 49 cm,
Apgar 8-9, Silverman Anderson 0. El mismo dia
de su nacimiento, el recién nacido fue evaluado
por cardiologia pediétrica, realizaron ultrasonido
transtoracico que confirmé la presencia de dis-
cordancia atrioventricular (figura 3). Durante la
evaluacion de los tractos de salida de los grandes
vasos, se visualizaron imagenes que indican una
discordancia ventriculo-arterial (figuras 4 y 5), lo
que llevé a la confirmaciéon del diagnéstico de
correccién congénita de transposicion de grandes
vasos. No se identificaron anomalias concomi-
tantes. En la actualidad, el lactante, con 7 meses
de edad, se mantiene asintomatico y continda en
seguimiento por cardiologia pediatrica.

DISCUSION

La correccién congénita de transposicion de
grandes vasos (ccTGA, por sus cifras en inglés;
congenitally corrected transposition of the great
arteries) es una anormalidad cardiaca que se
caracteriza por la disposicién andmala entre las
auriculas, ventriculos y sus conexiones arteriales.
Se presenta una discordancia atrioventricular,
donde la auricula derecha se conecta al ven-
triculo morfolégicamente izquierdo a través
de la valvula mitral, mientras que la auricula
izquierda se conecta al ventriculo morfolégica-
mente derecho mediante la valvula trictspide.
La discordancia ventriculo-arterial se define por
la conexién anémala entre el ventriculo izquierdo
con la arteria pulmonar, mientras que el ventriculo
derecho que se une a la aorta’. A pesar de las
malformaciones, el flujo sanguineo sigue un pa-
tron normal, que la clasifica como “ correccién
congénita “. En este contexto, se mantiene una
circulacién sanguinea normal, bombeando la
sangre desoxigenada por el ventriculo izquier-
do hacia los pulmones, y la sangre oxigenada
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Figura 2. 2A - Se demuestra bifurcacién de arteria
pulmonar que emerge de la valvula pulmonar del
ventriculo situado a la derecha (ventriculo morfol6-
gicamente izquierdo). 2B - Emergencia del ventriculo
morfolégicamente derecho (situado a la izquierda)
de la aorta.

Figura 3. Ecocardiograma transtordcico en etapa
posnatal. Se aprecia discordancia auriculoventricular.
Atrio izquierdo (Al) conectado al ventriculo derecho
(VD) con valvula tricGspide (T) ubicada ligeramente
apical. El atrio derecho (AD) unido al ventriculo
izquierdo (VI) a través de la valvula mitral (M). Aun-
que existen cortes de imagen mas adecuados para
visualizar la discordancia auriculoventricular, las
caracteristicas observadas en el ventriculo izquierdo,
como su superficie lisa y su elongacion, sugieren que
se corresponde con dicho ventriculo.
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Figura 4. Se observa emergencia de un vaso Gnico
(aorta) (Ao) del ventriculo trabeculado, correspondien-
do al ventriculo derecho (VD).

Figura 5. Emergencia de la védlvula pulmonar del
ventriculo con misculo compactado situado a la de-
recha (correspondiendo al ventriculo izquierdo, VI).
Siguiendo el tracto de salida de arteria pulmonar (AP),
se observa su bifurcacion (flecha), en rama derecha
pulmonar (RDAP) y rama izquierda (RIAP).

hacia la circulacién sistémica por el ventriculo
derecho®. Por lo que se asegura una adecuada
oxigenacioén de la sangre y la funcionalidad del
sistema circulatorio a pesar de las anormalidades
estructurales presentes en la ccTGA.

2025; 46 (2)

La etiologia precisa sigue siendo tema de inves-
tigacion. Se estima un riesgo de recurrencia del
1.1% en familiares de primer grado y del 2% en
hermanos o gemelos*. Inicialmente clasificada
como un defecto conotrincal, actualmente se
propone considerarla como defecto de laterali-
dad, integrandola en el grupo de sindromes de
heterotaxia. Esta reevaluacion se sustenta en la
presencia de errores en la expresion génica, tipi-
camente observado en sindromes de heterotaxia.

Genes clave, entre ellos NODAL, ZIC3, LEF-
TYB y CFCI, fundamentales en la regulacién
del desarrollo y orientacion del tubo cardiaco,
han sido objeto de investigacién®. Se destaca la
alteracion del gen ZIC3 que se detecta en hasta
el 75% de los sindromes de heterotaxia. Esta al-
teracion también se ha identificado en pacientes
con ccTGA, lo que lleva a considerar estos casos
como parte de los sindromes de heterotaxia®. Este
enfoque molecular ofrece una comprensién pro-
funda de los fundamentos genéticos subyacentes
a latransposicion de grandes vasos y su conexion
con los sindromes de heterotaxia.

En ausencia de un diagndstico prenatal de ccT-
GA, es comUn que los primeros afios de vida
transcurran asintomaticos. La sintomatologia
dependerd de las anomalias concomitantes;
la insuficiencia cardiaca suele presentarse en
defectos del tabique ventricular que generen
cambios hemodinamicos significativos.

La asociacion con estenosis pulmonar con ccT-
GA se estima hasta un 38% de los pacientes,
siendo comun la cianosis recurrente en este
grupo’. Los trastornos de la conduccion cardiaca
pueden presentarse desde el periodo neonatal
o manifestarse mas adelante en la vida. Solo el
10% de los casos presentan bloqueo cardiaco al
momento del nacimiento. En aquellos pacientes
con conduccion cardiaca normal al nacer, el
riesgo de desarrollar bloqueo cardiaco aumenta
progresivamente con el tiempo, alcanzando una
prevalencia del 10-15% durante la adolescencia
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y hasta un 30% en la edad adulta’>. A medida
que transcurre el tiempo, se desarrolla una
insuficiencia gradual de la valvula trictspide,
provocando una carga excesiva de volumen
al ventriculo morfolégicamente derecho, que
conlleva a deterioro de la funcién cardiaca.
Graham destac6 que la disfuncién ventricular
inicia alrededor de la tercera década de vida.
Se estima que el 25% de las ccTGA aislada
desarrollardn insuficiencia entre los 40 y 50
afos. En contraste, en casos con malforma-
ciones concomitantes, el 67% experimentara
manifestaciones en dicho periodo’.

La deteccion prenatal se basa en la identifica-
cién de dobles discordancias (atrioventricular
y ventriculo-arterial). Un paso crucial es la
diferenciacién entre los ventriculos derecho e
izquierdo durante el corte de cuatro cadmaras®.
El ventriculo izquierdo se distingue por su su-
perficie lisa y alargada, con la véalvula mitral
insertada de manera menos apical®. En pacientes
con ccTGA, el ventriculo morfolégicamente
derecho (lado izquierdo) exhibird una posicion
posterior, con una superficie endocardica irregu-
lar, la presencia de la banda moderadora y una
conexion mas apical de la valvula trictspide. Es
frecuente la deteccién de los tractos de salida
con trayecto paralelo, aunque no es exclusiva
de la ccTGA. Mediante el corte de tres vasos,
es posible discernir entre la transposicion de
los grandes vasos y la ccTGA. En esta dltima,
el tronco pulmonar se encuentra entre la vena
cava superior y la aorta ascendente, con la aorta
posicionada anteriormente y hacia la izquierda
con respecto al ventriculo derecho.

Sharland describié marcadores ecograficos
diagnésticos en ccTGA; en 88% se evidencia
la banda moderadora en el lado izquierdo o
ventriculo posterior. La insercién atipica de las
vélvulas auriculoventriculares con desplaza-
miento inverso se encuentra hasta un 76% de los
casos. Se puede detectar una orientacién ané-
mala de las arterias principales con la pérdida
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de la interseccién normal de las arterias y una
disposicion de los tractos de salida en paralelo.
La confluencia de estos tres indicios ecograficos
se presenta en un 71% de los casos'". Es frecuen-
te la confusion entre ccTGA y una transposicién
regular en las evaluaciones iniciales.

La inclusién de la valoracién de las conexiones
ventriculo-arteriales en el tamizaje prenatal
contribuird a mejorar las tasas de deteccion'™. En
ausencia de un diagnostico prenatal, es comun
que la identificacion de ccTGA se efectie duran-
te la infancia o en la edad adulta, coincidiendo
con la manifestacién de sintomas como bloqueo
o insuficiencia cardiacos, revelados mediante
estudios clinicos.

En radiografias toracicas, es comin observar
dextrocardia o silueta cardiaca anormal debido
a la posicion anémala de la aorta. Independien-
temente de la edad, el diagndstico definitivo se
logra mediante ecocardiografia'>

El manejo de los pacientes serd individualizado.
El tratamiento farmacoldégico se emplea para pre-
venir la progresion de la disfuncién ventricular
sistémica. Entre las opciones se encuentran los
diuréticos, beta bloqueadores, los inhibidores
de la enzima convertidora de angiotensina y la
digoxina. En los individuos con trastornos en la
conduccion cardiaca, se evaluara la colocacion
de marcapasos'.

La confirmacion de la ccTGA no constituye,
por si sola, una indicacién para la intervencién
quirdrgica. La opcién quirdrgica se reserva
para pacientes que presentan sintomas o
evidencia de deterioro funcional en el ventriculo
morfolégicamente derecho. El manejo quirdrgico
se basa en dos enfoques fundamentales: la
reparacién fisiolégica (convencional) y la
reparacion anatémica. La técnica quirdrgica
convencional, se centra en corregir anomalias
asociadas como el cierre de defectos septales,
correccion de estenosis pulmonar o reemplazo
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de la valvula tricGspide. Este enfoque
implica que el ventriculo morfolégicamente
derecho desempefie la funcién del ventriculo
sistémico, predisponiendo a complicaciones
de insuficiencia ventricular a largo plazo. La
reparacion anatémica comprende un conjunto
de procedimientos quirdrgicos conocidos como
“doble cambio” (double switch), donde se realiza
un cambio tanto arterial (procedimiento de
Rastelli) como auricular (procedimiento Senning
o Mustard) con la intencion de restablecer
una circulacién normal. Esto permite que el
ventriculo morfolégicamente izquierdo asuma la
funcion del ventriculo sistémico al ser conectado
con la aorta'*.Diversos estudios han demostrado
una diferencia en la supervivencia a largo plazo
entre las dos técnicas quirdrgicas.

El enfoque fisiolégico muestra una tasa de su-
pervivencia del 50-80% a los 20 afos, mientras
que el enfoque anatémico (double switch), logra
una tasa de supervivencia del 78- 93% a los 15
afios. A pesar de los diversos enfoques quirdrgi-
cos, no se ha establecido la opcion éptima para
todos los pacientes, lo que resalta la necesidad
de una eleccion individualizada de la técnica.
Sin embargo, debido a los resultados superiores
en supervivencia asociados con el enfoque ana-
témico, éste se ha consolidado como la técnica
preferida’.

El pronéstico estara ligado a las anomalias
concomitantes. En casos de ccTGA aislada, el
pronéstico a largo plazo se moldeara conforme
al deterioro progresivo del ventriculo derecho
y aparicion de insuficiencia cardiaca. Aunque
el diagndstico prenatal de ccTGA no implica
intervenciones especificas para mejorar el
pronéstico a mediano plazo, el diagnéstico
prenatal desempefia un papel crucial en la
preparacion de los padres y médicos para el
momento del parto. En este contexto, el eco-
cardiograma fetal inicial adquiere relevancia,
ya que proporciona un diagnéstico anatémico
y funcional preciso®.

2025; 46 (2)

CONCLUSION

La correccion congénita de transposicion de
grandes vasos es una condiciéon que puede
pasar desapercibida durante el control prenatal
debido a la dificultad para visualizar con la eco-
cardiografia convencional la discordancia atrio
ventricular y discordancia ventriculo-arterial.
La creciente prevalencia de cardiopatias con-
génitas destaca la importancia del diagnéstico
prenatal como una herramienta crucial, ya que
estas afecciones pueden surgir en pacientes sin
factores de riesgo aparentes, y su impacto puede
manifestarse en cualquier ambito médico.

Frente a casos complejos como el que se presen-
ta en esta ocasion, se evidencia la urgencia de
contar con servicios especializados en hospitales
publicos equipados con tecnologia ultrasono-
grafica avanzada para un diagndstico preciso y
oportuno. La colaboraciéon entre medicina ma-
terno-fetal y cardiologia pediatrica emerge como
un pilar esencial para mejorar los resultados
diagndsticos y el manejo integral de estas con-
diciones, permitiendo una evaluacién completa
desde el desarrollo fetal hasta el seguimiento y
tratamiento en la infancia. La implementacion
de un enfoque integral no solo facilita la com-
prensién de la condicién por parte de los padres,
sino que también prepara al equipo médico para
brindar la atencion y seguimiento necesarios. Es
imperativo que todos los pacientes diagnostica-
dos con ccTGA sean seguidos de cerca por un
cardidlogo pediatrico, para evaluacion regular
de la capacidad funcional ventricular.
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