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Resumen

La anomalía de Uhl es una cardiopatía infrecuente que se caracteriza por un ventrículo derecho de 
paredes delgadas y que está dilatado, esto por la ausencia de miocardio. La hipótesis es que sucede 
por una alteración en el desarrollo embrionario y una apoptosis del miocardio en el ventrículo derecho. 
Se presenta con falla cardiaca. El diagnóstico definitivo se determina por anatomía patológica; no 
obstante, los hallazgos ecocardiográficos y de resonancia magnética nos permiten el acercamiento 
diagnóstico. No existe un tratamiento estándar por lo que inicialmente es médico y sintomático. 
Las opciones quirúrgicas incluyen, desde procedimientos paliativos hasta el trasplante cardiaco; 
sin embargo, el pronóstico es incierto. Presentamos el caso de un lactante con disnea y diaforesis.

Abstract

Uhl’s anomaly is a rare heart disease characterized by a dilated and thin-walled right ventricle due to 
the absence of myocardium. The hypothesis is an alteration in embryonic development and apoptosis 
of the myocardium in the right ventricle. It presents with heart failure. The definitive diagnosis is 
determined by pathological anatomy; however, the echocardiographic and magnetic resonance 
findings allow us to approach the diagnosis. There is no standard treatment, so it is initially medical 
and symptomatic. Surgical options range from palliative surgery to heart transplant, but the prognosis 
is uncertain. We present the case of an infant with dyspnea and diaphoresis.
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INTRODUCCIÓN

La anomalía de Uhl es una de las cardiopatías congénitas más inusuales, caracte-
rizada por la ausencia del miocardio de la pared libre del ventrículo derecho, que 
mantiene las trabeculaciones del septum interventricular derecho y una estructura 
valvular normal, tanto de la tricúspide como de la pulmonar.1,2

Por este motivo, el ventrículo derecho presenta dilatación de manera impor-
tante, pierde su capacidad contráctil manifestándose con congestión venosa 
sistémica, edema de miembros pélvicos, hepatomegalia, ingurgitación yugular 
importante, disnea, taquicardia y cianosis.2 A continuación, presentamos el caso 
de un paciente que debutó con disnea y diaforesis.
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PRESENTACIÓN DEL CASO

Masculino de un año y cuatro meses sin antecedentes 
de importancia, ingresó al Departamento de Urgencias 
por presentar disnea y diaforesis con la alimentación. 
A la exploración física con oximetría de pulso de 85%. 
En la radiografía de tórax se observó cardiomegalia a 
expensas de cavidades derechas con índice cardio-
torácico de 0.68 (Figura 1). En el electrocardiograma 
se encontró ritmo sinusal, con frecuencia cardiaca de 
150 latidos por minuto, desviación del eje eléctrico a la 
derecha con crecimiento de las cavidades derechas.

Durante su valoración inicial presentó deterioro 
del estado hemodinámico, por lo que se decidió 

intubación y apoyo con vasopresores e inotrópicos, 
además de completar el abordaje diagnóstico con 
estudios de gabinete.

El ecocardiograma mostró una aurícula derecha di-
latada de 58 mL/m2 (z-Score: + 2.17) con insuficiencia 
tricúspide severa, comunicación interauricular de 3.5 
mm, con dilatación ventricular derecha 35 mL (z-Score: 
+ 4.16) y disfunción diastólica con TAPSE de 10 mm 
y fracción de acortamiento del ventrículo derecho de 
26% con movimiento septal paradójico (Figura 2).

Se decidió complementar con estudio de resonancia 
magnética cardiaca, la cual reportó dilatación de la vena 
cava inferior, aurícula derecha de 38 × 36 mm con área 
de 13.4 cm2, ventrículo derecho con diámetro diastólico 
de 42 mm (z-Score: + 4.83), anillo tricuspídeo de 24 
mm con insuficiencia grave y el tabique interauricular 
con abombamiento hacia la izquierda sin evidencia de 
cortocircuito, disfunción sistólica grave del ventrículo 
derecho con una fracción de eyección de 21% con 
sospecha diagnóstica de anomalía de Uhl (Figura 3).

Se decidió abordaje quirúrgico por esternotomía 
media. Se realizó canulación aórtica y bicaval con deri-
vación cardiopulmonar y pinzamiento aórtico. A través 
de una auriculotomía se realiza atrioseptectomía y ex-
clusión del ventrículo derecho con cierre de la válvula 
tricuspídea, parche de pericardio bovino y fenestra de 
5 mm (procedimiento de Starnes); posteriormente se 
confeccionó fístula sistémico-pulmonar desde el tron-
co braquiocefálico hasta la arteria pulmonar derecha 
con injerto de Gore-tex© de 5 mm. El procedimiento 
se realizó con un tiempo de circulación extracorpórea 
de 70 minutos y pinzamiento aórtico de 20 minutos.

Figura 1: 
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Figura 2: A) Ecocardiografía con dilatación del ventrículo derecho (*) y anillo tricuspídeo. B) Se observa ventrículo derecho (*) 
dilatado con ausencia de músculo en la pared libre.
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Durante la estancia en terapia intensiva cardio-
vascular pediátrica el paciente presentó inestabilidad 
hemodinámica, por lo que requirió de apoyo con 
vasopresores e inotrópicos, así como manejo con 
parámetros ventilatorios altos, sin lograr estabilidad 
hemodinámica ni metabólica, de modo que a las 48 
horas postquirúrgicas falleció.

DISCUSIÓN

En 1905, Osler realiza la primera descripción de esta 
patología, al mencionar el adelgazamiento del ventrí-
culo derecho, así como una dilatación característica 
de esta cavidad.3 Posteriormente, desde 1952 Henry 
Uhl describe varios casos que se caracterizaban por 
la ausencia de la capa miocárdica en el ventrículo 
derecho, se encontró el epicardio y endocardio, sin 
interposición de tejido adiposo ni evidencia de infla-
mación o necrosis.2,4,5

Además de estos hallazgos descritos inicialmente, 
es importante mencionar que la pared septal, la banda 
septomarginal y los músculos papilares de la válvula 
tricúspide son normales, situación que lo diferencia 
de la anomalía de Ebstein. El ventrículo izquierdo es 
morfológicamente normal.1,2

Una de las hipótesis en la etiología de esta patolo-
gía establece que, durante el desarrollo embrionario, 
el ventrículo derecho pierde el control de la apoptosis 
de las células miocárdicas, llevándolo a mantener 
únicamente el tejido endocárdico y epicárdico sin 
la interposición de ningún otro tejido.1 Sin embargo, 
hasta el momento no se ha identificado el patrón de 
herencia en esta anomalía y se considera que podría 
ser secundaria a mutaciones de novo o por exposición 
a diferentes factores ambientales de riesgo; por ejem-
plo, agentes infecciosos o tóxicos.2 En este sentido, 

la epigenética podría representar uno de los próximos 
desafíos en la comprensión de este tipo de patología 
en la que no se identifica una causa cromosómica, 
genómica o monogénica.

Estos pacientes se presentan normalmente con 
falla cardiaca derecha, frecuentemente con edema 
periférico y derrame pleural, en ocasiones pueden 
llegar a desarrollar derrame pericárdico.2 La cianosis 
es un resultado habitual del cortocircuito de derecha 
a izquierda a nivel atrial. Si se manifiesta temprano 
en la niñez el pronóstico es peor, porque pronto se 
desarrolla una falla cardiaca progresiva y la muerte.1,2,5

Durante el abordaje de estos pacientes, la ecocar-
diografía tiene un rol fundamental para el diagnósti-
co,2,5,6 al identificar la característica cavidad ventricular 
derecha grande y dilatada, con una pared ventricular 
adelgazada sin trabeculaciones apicales e hipociné-
tica. El anillo tricuspídeo suele estar marcadamente 
dilatado, pero con una anatomía conservada y de 
implantación normal.2,5,6

Concomitantemente, la resonancia magnética 
cardiaca en los últimos años se ha convertido en 
una herramienta útil en el abordaje diagnóstico de 
las cardiopatías congénitas, por lo que en esta enti-
dad desempeña un papel importante. La resonancia 
magnética reporta paredes del ventrículo derecho 
delgadas con ausencia de miocardio en la pared 
libre y pocas trabeculaciones apicales, sin infiltración 
grasa, con disfunción sistólica y aumento del volumen 
diastólico final.2,5

En estos estudios se evidencia la contractilidad 
disminuida del ventrículo derecho, pero es impor-
tante recalcar que la función del ventrículo izquierdo 
está preservada.2

No existe un tratamiento definitivo ni curativo para 
estos pacientes; por lo que la terapéutica inicial es 

Figura 3: 

A) Resonancia magnética 
que muestra dilatación del 
ventrículo derecho (*) con 
adelgazamiento de la pared 
libre y rectificación del  
septum interventricular.  
B) Se observa dilatación del 
ventrículo derecho (*) con 
desviación paradójica del 
septum interventricular.
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paliativa, enfocada en la congestión derecha y los 
trastornos del ritmo que se pueden presentar.

El tratamiento quirúrgico como opción plantea la 
exclusión del ventrículo derecho por el cierre de la 
válvula tricuspídea, septectomía atrial y una derivación 
cavopulmonar bidireccional.2 Otra opción es la cirugía 
uno y medio que se complementa con una ventriculo-
tomía derecha parcial.7,8

Coincidimos en que la mayor parte de los informes 
son reportes de casos aislados con diferentes aborda-
jes en su tratamiento, por lo que hasta el momento no 
se ha definido una cirugía estándar y la decisión del 
tratamiento quirúrgico será en función de las caracte-
rísticas y condiciones de cada paciente.

CONCLUSIÓN

La anomalía de Uhl es una cardiopatía incierta desde 
su origen hasta el tratamiento. Tiene una presentación 
con falla ventricular derecha, que puede enmascararse 
con hipertensión pulmonar debido a los datos aislados 
de dilatación y disminución en el acortamiento del ven-
trículo derecho. Su pronóstico es incierto y no existe 
hasta el momento un tratamiento ideal.
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