CAso cLiNICO

Anomalia de Uhl, una enfermedad
infrecuente. Reporte de caso

l NVESTIGACION en

?'ISCAPACIDAD

Vol. 9, Nim. 1
Enero-Abril 2023
pp 24-27

doi: 10.35366/109509

Uhl’s anomaly, a rare disease. Case report

Diego Bernardo Ortega-Zhindén,* Juan Calder6n-Colmenero,*
Nonanzit Pérez-Hernandez,$ José Manuel Rodriguez-Pérez,$
Sergio Luis Mora-Canela," Jorge Luis Cervantes-Salazar*

Palabras clave:

anomalfa de Uhl, cardiopatia
congénita, disfuncion ventricular
derecha, cardiopatfa dilatada.

Keywords:

Uhl’s anomaly, congenital
heart disease, right
ventricular dysfunction,
dilated heart disease.

* Departamento de Cirugfa Cardiaca
Pediatrica y Cardiopatfas Congénitas.
* Departamento de

Cardiologfa Peditrica.

$ Departamento de

Biologfa Molecular.

 Departamento de Cirugia
Cardiotoracica.

Instituto Nacional de Cardiologfa
«lgnacio Chévez». Ciudad
de México, México.

Correspondencia:

Jorge Luis Cervantes-Salazar
Juan Badiano Ndm. 1,

Col. Seccién XV,

Alcaldia Tlalpan, Ciudad de
Meéxico, México.

E-mail: jorgeluis.cervantes@gmail.
com

Recibido: 3 de Octubre de 2022
Aceptado: 28 de Diciembre de 2022

Resumen

La anomalia de Uhl es una cardiopatia infrecuente que se caracteriza por un ventriculo derecho de
paredes delgadas y que esta dilatado, esto por la ausencia de miocardio. La hipétesis es que sucede
por una alteracion en el desarrollo embrionario y una apoptosis del miocardio en el ventriculo derecho.
Se presenta con falla cardiaca. El diagnéstico definitivo se determina por anatomia patologica; no
obstante, los hallazgos ecocardiogréficos y de resonancia magnética nos permiten el acercamiento
diagnostico. No existe un tratamiento estandar por lo que inicialmente es médico y sintomético.
Las opciones quirrgicas incluyen, desde procedimientos paliativos hasta el trasplante cardiaco;
sin embargo, el pronéstico 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.

INTRODUCCION

La anomalia de Uhl es una de las cardiopatias congénitas mas inusuales, caracte-
rizada por la ausencia del miocardio de la pared libre del ventriculo derecho, que
mantiene las trabeculaciones del septum interventricular derecho y una estructura
valvular normal, tanto de la trictspide como de la pulmonar.’?

Por este motivo, el ventriculo derecho presenta dilatacién de manera impor-
tante, pierde su capacidad contractil manifestdndose con congestion venosa
sistémica, edema de miembros pélvicos, hepatomegalia, ingurgitacion yugular
importante, disnea, taquicardia y cianosis.? A continuacion, presentamos el caso
de un paciente que debutd con disnea y diaforesis.
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PRESENTACION DEL CASO

Masculino de un afio y cuatro meses sin antecedentes
de importancia, ingreso6 al Departamento de Urgencias
por presentar disnea y diaforesis con la alimentacion.
Ala exploracion fisica con oximetria de pulso de 85%.
En la radiografia de térax se observo cardiomegalia a
expensas de cavidades derechas con indice cardio-
toracico de 0.68 (Figura 1). En el electrocardiograma
se encontrd ritmo sinusal, con frecuencia cardiaca de
150 latidos por minuto, desviacion del eje eléctrico a la
derecha con crecimiento de las cavidades derechas.

Durante su valoracién inicial presentd deterioro
del estado hemodinamico, por lo que se decidid

Figura 1:
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intubacion y apoyo con vasopresores e inotrépicos,
ademas de completar el abordaje diagnéstico con
estudios de gabinete.

El ecocardiograma mostré una auricula derecha di-
latada de 58 mL/m? (z-Score: + 2.17) con insuficiencia
tricispide severa, comunicacion interauricular de 3.5
mm, con dilatacion ventricular derecha 35 mL (z-Score:
+ 4.16) y disfuncién diastélica con TAPSE de 10 mm
y fraccion de acortamiento del ventriculo derecho de
26% con movimiento septal paradgjico (Figura 2).

Se decidié complementar con estudio de resonancia
magnética cardiaca, la cual reporté dilatacion de la vena
cava inferior, auricula derecha de 38 x 36 mm con area
de 13.4 cm?, ventriculo derecho con didametro diastdlico
de 42 mm (z-Score: + 4.83), anillo tricuspideo de 24
mm con insuficiencia grave y el tabique interauricular
con abombamiento hacia la izquierda sin evidencia de
cortocircuito, disfuncion sistdlica grave del ventriculo
derecho con una fraccion de eyeccion de 21% con
sospecha diagnostica de anomalia de Uhl (Figura 3).

Se decidio abordaje quirrgico por esternotomia
media. Se realiz6 canulacion adrtica y bicaval con deri-
vacion cardiopulmonar y pinzamiento aértico. Através
de una auriculotomia se realiza atrioseptectomia y ex-
clusién del ventriculo derecho con cierre de la valvula
tricuspidea, parche de pericardio bovino y fenestra de
5 mm (procedimiento de Starnes); posteriormente se
confecciono fistula sistémico-pulmonar desde el tron-
co braquiocefalico hasta la arteria pulmonar derecha
con injerto de Gore-tex® de 5 mm. El procedimiento
se realiz6 con un tiempo de circulacion extracorpérea
de 70 minutos y pinzamiento aértico de 20 minutos.

Figura 2: A) Ecocardiografia con dilatacion del ventriculo derecho (*) y anillo tricuspideo. B) Se observa ventriculo derecho (*)
dilatado con ausencia de musculo en la pared libre.
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Durante la estancia en terapia intensiva cardio-
vascular pediatrica el paciente present6 inestabilidad
hemodinamica, por lo que requiri6 de apoyo con
vasopresores e inotropicos, asi como manejo con
parametros ventilatorios altos, sin lograr estabilidad
hemodinamica ni metabdlica, de modo que a las 48
horas postquirargicas fallecio.

DISCUSION

En 1905, Osler realiza la primera descripcion de esta
patologia, al mencionar el adelgazamiento del ventri-
culo derecho, asi como una dilatacién caracteristica
de esta cavidad.® Posteriormente, desde 1952 Henry
Uhl describe varios casos que se caracterizaban por
la ausencia de la capa miocéardica en el ventriculo
derecho, se encontré el epicardio y endocardio, sin
interposicion de tejido adiposo ni evidencia de infla-
macion o necrosis.>*°

Ademas de estos hallazgos descritos inicialmente,
es importante mencionar que la pared septal, la banda
septomarginal y los musculos papilares de la valvula
tricispide son normales, situacién que lo diferencia
de la anomalia de Ebstein. El ventriculo izquierdo es
morfol6gicamente normal.’?

Una de las hipétesis en la etiologia de esta patolo-
gia establece que, durante el desarrollo embrionario,
el ventriculo derecho pierde el control de la apoptosis
de las células miocérdicas, llevandolo a mantener
Unicamente el tejido endocérdico y epicardico sin
la interposicion de ningln otro tejido.* Sin embargo,
hasta el momento no se ha identificado el patron de
herencia en esta anomalia y se considera que podria
ser secundaria a mutaciones de novo o por exposicion
a diferentes factores ambientales de riesgo; por ejem-
plo, agentes infecciosos o toxicos.? En este sentido,
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Figura 3:

A) Resonancia magnética
que muestra dilatacion del
ventriculo derecho (*) con
adelgazamiento de la pared
libre y rectificacion del
septum interventricular.

B) Se observa dilatacion del
ventriculo derecho (*) con
desviacién paraddjica del
septum interventricular.

la epigenética podria representar uno de los proximos
desafios en la comprension de este tipo de patologia
en la que no se identifica una causa cromosomica,
gendmica 0 monogeénica.

Estos pacientes se presentan normalmente con
falla cardiaca derecha, frecuentemente con edema
periférico y derrame pleural, en ocasiones pueden
llegar a desarrollar derrame pericardico.? La cianosis
es un resultado habitual del cortocircuito de derecha
a izquierda a nivel atrial. Si se manifiesta temprano
en la nifez el prondstico es peor, porque pronto se
desarrolla una falla cardiaca progresiva y la muerte.»25

Durante el abordaje de estos pacientes, la ecocar-
diografia tiene un rol fundamental para el diagndsti-
co,>>% al identificar la caracteristica cavidad ventricular
derecha grande y dilatada, con una pared ventricular
adelgazada sin trabeculaciones apicales e hipociné-
tica. El anillo tricuspideo suele estar marcadamente
dilatado, pero con una anatomia conservada y de
implantacién normal.?56

Concomitantemente, la resonancia magnética
cardiaca en los ultimos afios se ha convertido en
una herramienta util en el abordaje diagndstico de
las cardiopatias congénitas, por lo que en esta enti-
dad desempefia un papel importante. La resonancia
magnética reporta paredes del ventriculo derecho
delgadas con ausencia de miocardio en la pared
libre y pocas trabeculaciones apicales, sin infiltracion
grasa, con disfuncion sistolica y aumento del volumen
diastolico final.?®

En estos estudios se evidencia la contractilidad
disminuida del ventriculo derecho, pero es impor-
tante recalcar que la funcién del ventriculo izquierdo
esta preservada.?

No existe un tratamiento definitivo ni curativo para
estos pacientes; por lo que la terapéutica inicial es
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paliativa, enfocada en la congestion derecha y los
trastornos del ritmo que se pueden presentar.

El tratamiento quirGrgico como opcién plantea la
exclusion del ventriculo derecho por el cierre de la
valvula tricuspidea, septectomia atrial y una derivacion
cavopulmonar bidireccional.? Otra opcion es la cirugia
uno y medio que se complementa con una ventriculo-
tomia derecha parcial.”-

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 cirugia estandar y la decision del
tratamiento quirdrgico sera en funcion de las caracte-
risticas y condiciones de cada paciente.

CONCLUSION

La anomalia de Uhl es una cardiopatia incierta desde
su origen hasta el tratamiento. Tiene una presentacion
con falla ventricular derecha, que puede enmascararse
con hipertension pulmonar debido a los datos aislados
de dilatacién y disminucion en el acortamiento del ven-
triculo derecho. Su prondstico es incierto y no existe
hasta el momento un tratamiento ideal.
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