Cada 6-12 meses después de eso hasta que el crecimiento este
completo.®

En la Unidad de Neonatologia se realizan las pesquisas rutinarias
de TSH neonatal entre el segundo o tercer dia de vidawge los
neonatos a término vy al quinto dia de vida a los prematuros.’ °

En nuestro pals el programa de tamizaje neonatal (SISTEMA DE
TAMIZAJE NEONATAL TAMEN) fue establecido como programa
del Ministerio de Salud Publica en el ano 2011, Este proyecto
supero las expectativas. Para el 2013 se llegaron a realizar tamizaje
neonatal a un total de 225.436 nifos previniendo la discapacidad
de 114 nifios.”’

CONCLUSION

El hipotiroidismo congénito es el trastorno endocrino mas comun
en la infancia. Las manifestaciones clinicas con tan sutiles al
momento del nacimiento que se trata de una enfermedad que
debe buscarse mediante cribado o tamizaje neonatal. El tratamien-
to precoz con levotiroxina previene alteraciones irreversibles del
neurodesarrollo con la oportunidad de mejor coeficiente intelectual
y menor grado de retraso mental.
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CASOS CLINICOS

ISOMERISMO DERECHO (SINDROME DE IVEMARK): PRESENTACION DE UN CASO.
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RESUMEN:

El Sindrome de Ivemark se clasifica como un trastorno de Heterotaxia o un trastorno de lateralidad de baja incidencia, que debuta con
manifestaciones clinicas caracterizados por latidos cardiacos a la derecha y asplenia entre otras malformaciones, se puede asociar a un
patron de herencia autosdmico recesivo que es el mas frecuente. Se destaca que entre las malformaciones mas frecuentes del aparato
digestivo se encuentra la mal rotacion intestinal la cual fue descartada vy los signos de distension abdominal y mala tolerancia alimentaria
se debi¢ a la descompensacion gradual del paciente. El diagnostico prenatal mediante la ecocardiografia es pieza clave en el manejo
posterior del paciente, debido que permite programar su nacimiento en centros de Il nivel, por su alta complejidad y requerimiento de
cirugia cardiotorécica, el manejo terapéutico de asplenia determina el prondstico del paciente.

Palabras Clave: Isomerismo, Asplenia, Malrotacion, Trombocitosis.

ABSTRACT

The lvemark Syndrome is classified as a Heterotaxia disorder or a low incidence laterality disorder, which debuts with the clinical characte-
ristics for right heartbeats and asplenia among other malformations, it can be associated with an autosomal recessive inheritance pattern
that is the most frequent It is emphasized that the most frequent, malformations of the digestive system are in the phase of abdominal
rotation that the discarded and the signs of abdominal distension and food intolerance were due to the gradual decompensation of the
patient. Prenatal diagnosis through echocardiography is the key to the management of the birth of the patient, which allows to schedule its
birth in the centers of lll level, for its high complexity and requirement of cardiothoracic surgery, the therapeutic management of Asplenia
determines the prognosis of the patient.

Key words: Isomerism. Asplenia. Malrotation, Thrombocytosis.

|NTRODUCC|ON_ do por higado medial, mal rotacion intestinal en algunos casos, se han
reportado hallazgos adicionales de abdomen agudo debido a volvulo,
El Sindrome de Heterotaxia es inducido principalmente por trastomos  atresia biliar y anomalias renales.  También se pueden anticipar
de la determinacion del eje izquierda-derecha durante el desarrollo alteraciones de la forma, tamano y posicion del pancreas, y en raros
embrionario temprano, los cuales, actualmente han sido ampliamente  casos aplasia pancredtica, la insuficiencia pancredtica total serfa una
investigados. Se han propuesto tres patrones de transmision: complicacion adicional del neonato afectado.
Autosdmico recesivo (mas frecuente), Autosomico Dominante (poco
frecuente) y Ligado al X (muy poco frecuente), los genes que son

Tabla 1- Caracteristicas y posibles malformacione iadas en los sindromes de heterotaxia

. . . ., Sindrome de heterotaxia Sindrome de poliesplenia/bilateralidad izquierda Sindrome de
responsables para la lateralidad izquierda-derecha y el sindrome de aspenjapilaieralidad derecha
o ., . T ial ambiguous : icular wquierdo Isomerinmo ausiculas detecho.
Heterotaxia, incluido ZIC3, NODAL, LEFTY2.  La mayoria de \o§ casos urrqaris o ar B vt rusrssr (A SR e
parecen ocurrir al azar, mvesngamonesvapuntaq que multiples factores - iy ) et
(por ejemplo, genéticos y ambientales) juegan un papel en el desarrollo Auriculas il e el i el
del trastorno; se subdividen en “isomerismo derecho” o “isomerismo Conexitn AV il AV i, canal A comin, vl de conducion
derecha”. (Tabla 1). Concordancia AV Generalmente pormal Poaible discordancia
Ventriculos Generalmente normal _ Defcton septales ventriculares
Dentro del isomerismo derecho se encuentra el sindrome de Ivemark, . oo e e i
afecta al sexo masculino con méas frecuencia que al sexo femenino. Se Avaab i e Tkt Sl & S S I
estima que la incidencia de trastornos de lateralidad en conjunto es de Mmfﬂﬁmhmm
1 en 15,000 personas en la poblacion general, el cuales un trastormo Venosas Anomalias venosss sistémicas: intermupcion VCI, susencia de  Anomalias enosas pulmonates:
‘. . PR . va va, [ drenaje venoso pulmonar andmalo
poco frecuente de afectacion multiorganica y se caracteriza por asple- persitencia de la vens cava superior iquierda, vena cva parcialicompleto
. ' ' . superior bilateral
nia o hipoplasia del bazo, lo que predispone ‘ o St vl Nomesiems bronquial derecho
bacteriemias a repeticion, malformaciones cardiacas y la disposicion lins o pulmona izquierda (2 pulmones bilobuli someriamo pulmona derecha 1
anormal de los odrganos intermos del tdrax incluyendo ventriculo Anomalis visceakes boe . Niapioe.euboncio bioa Mesdosniuino Asplenia,malroacin intrtinal,
f s imvertido (predom: izquierdo), atresia esidmago en posicién derecha,
derecho de doble salida, transposicion de los grandes vasos, defectos _ cimbepiin T omii
septales ventriculares, isomerismo bronquial y el abdomen caracteriza o e m‘"*‘;,‘f:ﬂ-_mm,,,mﬁhm e
mnndmth_
Correspondencia: Soria Garcés Ximena Mis seveme, da o conctrencal
Universidad San Francisco de Quito AD:auriculs derech; Al:suricula izquierds; VCE: vena cova inferior.
drasoriaximena@gma//. com /+593997275276 Fuente: Revista Elsevier Doyma Sindrome de heterotaxia CARDIOCORE.2011;46(2): €23-e26
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El diagndstico prenatal se realiza mediante ultrasonido fetal, donde
se detectan anomalias cardiacas vy la asplenia.

El diagndstico posnatal se basa en un historial detallado del pacien-
te, una evaluacion clinica exhaustiva, la identificacion de sintomas
caracteristicos y una variedad de pruebas especializadas. Se
pueden tomar muestras de sangre para detectar la presencia de
cuerpos de Howell-Jolly, que son pequenos fragmentos de ADN
que se encuentran en los globulos rojos vy la presencia de tromboci-
tosis que indican problemas con la funcidon del bazo o asplenié
Ecocardiograma puede confirmar la presencia vy la gravedad de los
defectos cardiacos.

El dato morfologico mas destacado de las auriculas es la estructura
de las orejuelas; la derecha es triangular de base ancha y punta
roma; la orejuela izquierda es mucho mas larga y puntiaguda, con
disposicion en dedo de guante y base estrecha.

Dentro de diagndstico diferencial encontramos al sindrome de
Kartagener que es un trastorno poco comun caracterizado sinusitis,
situs inversus, brongquiectasias, asplenia, otitis media, rinitis y dextro-
cardia.

En relacion al manejo terapéutico debido a presencia de asplenia
que predispone a mayor riesgo de infecciones graves y fuminantes
predominante de gérmenes encapsulados (Estreptococo pneumo-
niae, Neisseria meningitidis, Haemophilus Influenzae tipo B), siendo
menos frecuentes otros como bacilos gramnegativos (E. coli,
Klebsiella, Salmonella, Pseudomona), Estafilococo aureus, Esptrep-
tococos, Plamosdium, Bordetella, es importante el aislamiento de
medidas de contacto, manipulacion minima, vacunacion de BCG
antes de su egreso, inicio de antibidtico profilactico con amoxicilina
y ante la sospecha de sepsis iniciar cefalosporinas (Cefotaxima
Ceftzadima empirica) y el seguimiento por el servicio de infectologia
durante la hospitalizacion, control por consulta externa®

REPORTE DE CASO

Presentamos el caso de un paciente de 23 dias de vida, hijo de
madre de 22 afios de edad con controles prenatales regulares, en
la ecografia realizada en la semana 23 reporta la presencia de
Cardiopatia compleja tipo Situs inverso con pruebas serologicas
(VIHy VDRL) negativas, suplementacion desde la semana 20 con
hierro 'y &cido fdlico, vacunas completas y antecedentes de
Infecciones de vias urinarias a la semana 18, tratada y curada. Nace
por parto  cefalovaginal sin complicaciones, con un Apgar 9 al
minuto y 9 a los cinco minutos, de sexo masculino valorado en 38.6
semanas de gestacion por Eco extrapolado, peso 2560 gramos,
que ingresa al érea de la Unidad de Cuidados Intensivos Neonata-
les (UCIN) para estudio y seguimiento.

Al examen fisico se observa a paciente respirando al aire ambiente
sin dismorfismos craneofaciales, cianosis leve, buen llenado capilar,
pulsos simétricos, amplitud normal en miembros inferiores,  torax
simétrico  normo expansible, ruidos respiratorios sin agregados,
apex palpable en IV espacio intercostal en linea medica clavicular,
R1 Unico, R2 normal, no se ausculta soplo, érea de submatidez en
hemitérax derecho, abdomen blando, depresible, sin visceromega-
lias, doloroso a la palpacion, en radiografia de térax se observan

ambos bronguios de morfologia derecha, higado central y camara
gastrica derecha, ecocardiograma se observa canal auriculoventri-
cular tipo Rastell C, doble salida del ventriculo derecho, mal
posicion de grandes vasos vy ductus arterioso permeable. Ecografia
abdominal: Reporta higado central con ausencia de bazo. Laborato-
rio: perfil hematoldgico e infeccioso dentro de la normalidad y
gasometria con adecuado equilibrio acido base.

Por los antecedentes prenatales, datos clinicos y radiologicos, se
plantea el diagndstico de Heterotaxia: Isomerismo derecho (Sindro-
me de lvemark).

EVOLUCION

Neuroldgico: Activo, reactivo a la manipulacion con reflejos arcaicos
presentes con evidencia de diastasis de suturas y ecografia
transfontanelar normal.

Cardiovascular: Debido a considerarse Heterotaxia con canal
auriculoventricular tipo Rastelli C, doble salida del  ventriculo
derecho, mal posicion de grandes vasos y ductus arterioso permea-
ble se plantea la posibilidad de realizar Banding a los dos meses de
edad por lo cual se solicita transferencia a unidad de mayor comple-
jidad para tratamiento quirdrgico, a los 21 dias presenta cianosis
severa y falla biventricular con soporte de inotropico pese a lo cual a
los 33 dias de vida persiste bradicardico e hipotenso v fallece.
Respiratorio: Durante la primera semana de vida presento satura-
cion entre 80-88% respirando al aire ambiente, a los 18 dias de vida
presenta evento de desaturacion hasta 60%, con pausas respirato-
rias por lo que se da apoyo de VMNI en modo SIMV y a los 21 dias
de vida presenta descompensacion hemodinamica, ingresa a
ventilacion mecanica invasiva hasta el momento de su fallecimiento.
Digestivo: En su primer dia de vida presentd vomitos en 4 ocasio-
nes de contenido gastrico, con abdomen suave, blando, depresible;
por o cual fue valorado por cirugia pediatrica quien indicd descartar
mal rotacion intestinal por lo cual se realiza transito gastroduodenal
con la se descarta dicha posibilidad diagndstica y posterior reinicio
de nutricion trofica con incrementos lentos de alimentacion.
Infeccioso: Debido a la agenesia de bazo se indica iniciar antibiotico-
terapia profilactica con ampicilina mas aislamiento de contacto.
Metabdlico: Desde el tercer dia de vida se observa ictericia progre-
siva extendiéndose a zona IV de Kramer con control de bilirrubinas
que ameritd inicio de fototerapia, y se mantuvo por 48 horas.
Genético: Valorado por especialidad quien indicd estudio con
realizacion de cariotipo, el cual no se pudo realizar debido a que
paciente fallece antes de la realizacion del examen.

DISCUSION

El sindrome de lvemark es de baja incidencia por lo que es pertinen-
te compartirlo con la comunidad médica para tenerlo presente como
posibilidad diagndstica.

Resulta importante destacar que no existieron datos familiares de
patologias similares, por lo que asociamos que el patron de herencia
corresponde al autosomico recesivo gque es el mas frecuente.

Cabe destacar que entre los signos caracteristicos del sindrome
esta la asplenia congénita que es la que habitualmente determina el
prondstico del paciente ya que es bien conocido que suelen
presentar mayor riesgo de infecciones graves y fulminantes  pre-
dominante de gérmenes encapsulados (Estreptococo pneumoniae,
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