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RESUMEN 
Los defectos de la pared corporal ventral se producen en el tórax, el abdomen y la 
pelvis; cuando afectan la región torácica, con desplazamiento total o parcial del 
corazón fuera de la cavidad, dan origen a la ectopia cordis torácica. Se presenta el 
caso de un embrión humano de 22 mm de longitud cráneo-raquis, semana 8, estadio 
21 del desarrollo embrionario según Carnegie; proveniente de aborto voluntario por 
misoprostol. En el examen morfológico externo se constató como detalle anormal la 
presencia de un ápex cardíaco expuesto en la región ventral del tórax, lo que llevó al 
planteamiento diagnóstico de ectopia cordis torácica. El estudio morfológico de espe-
címenes embrionarios abortados puede poner en evidencia anomalías del desarrollo 
que usualmente no son diagnosticadas por la pequeñez del producto y la precocidad 
de la pérdida. 
Palabras clave: Embrión humano, Ectopia cordis torácica, Diagnóstico 
 
Thoracic ectopia cordis in a human embryo of eight weeks  
 
ABSTRACT 
Defects of the ventral body wall occur in the thorax, abdomen and pelvis, and when 
they affect the thoracic region, with total or partial displacement of the heart outside 
the cavity, they give rise to thoracic ectopia cordis. The case of a human embryo of 22 
mm skull-spine, week 8, stage 21 of embryonic development according to Carnegie, 
from voluntary abortion with misoprostol, is presented. As abnormal feature, in the 
external morphological examination the presence of an exposed cardiac apex in the 
ventral region of the chest was noted, which led to the diagnosis of thoracic ectopia 
cordis. The morphological study of aborted embryonic specimens may reveal devel-
opmental abnormalities that are not usually diagnosed due to the smallness of the 
product and the precocity of the loss. 
Key words: Human embryo, Thoracic ectopia cordis, Diagnosis 
 
 
 
INTRODUCCIÓN 
Las anomalías o defectos de la pared corporal ventral se producen en el tórax, 
el abdomen y la pelvis; en dependencia de la localización y el tamaño de la 
anomalía se afectan las vísceras abdominales (gastroquisis), los órganos uro-  
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Figura 1. Vista panorámica 
frontal del embrión humano 

de 8 semanas. 

 

Figura 2. Vista selectiva lateral izquierda del tórax. 
 

genitales (extrofia cloacal o vesical), y el corazón, caso 
este que se denomina ectopia cordis o cardíaca, ecto-
cardia o exocardia1. 

Se conocen variantes de ectopia cordis cervical, 
torácica y abdominal, donde se muestra un desplaza-
miento total o parcial del corazón fuera de la cavidad 
torácica, tiene una incidencia entre 5 y 7,5 casos por 
cada 1.000.000 de nacidos vivos, y es descrita con 
mayor frecuencia en el sexo masculino2. Este defecto 
parece deberse a la insuficiente progresión del plega-
miento cefálico y lateral, y al desarrollo incompleto de 
las estructuras de la pared corporal, que incluye a 
músculos, hueso y piel3. Casos publicados sugieren 
problemas de herencia familiar4,5 y existen evidencias 
que demuestran la mutación en un gen mapeado en 
Xq25-q26, lo que guarda correspondencia con la línea 
media ventral, como importante campo de desarrollo2.  

La forma torácica aparece como consecuencia de la 
falta de fusión completa de los pliegues laterales en la 
formación de la pared torácica durante la cuarta sema-
na6. Puede existir un defecto esternal y el corazón pro-
truye a través de la pared anterior, en las variantes 
más frecuentes el esternón puede estar ausente, o 
presente, con un amplio defecto; puede ser incomple-
to, cuando el corazón está cubierto por piel o saco 
pericárdico; o completo, si el corazón está exclusiva-
mente recubierto de pericardio visceral. Aunque se 
afecta la normal posición del corazón, su embrio-
génesis no está comprometida, no obstante, puede 
acompañarse de defectos como anomalías del tabique 
ventricular y tetralogía de Fallot3,5. 
 
CASO CLÍNICO 
Se presenta el caso de un embrión humano de 22 mm 
de longitud cráneo-raquis que se obtuvo a partir de 
aborto voluntario por método medicamentoso (miso-
prostol), que previo consentimiento informado de la 
mujer, hoy forma parte de la Embrioteca de la Facul-
tad de Medicina de Villa Clara. 

Se trató de una madre primigesta de 16 años, as-
mática, fumadora, sin antecedentes personales o fami-
liares de malformaciones congénitas ni exposición 
conocida a teratógenos. El embrión presentó algunos 
signos de maceración atribuibles al proceso abortivo, 
por lo que no se procedió al estudio histológico; en él 
se observó escaso encorvamiento cefalocaudal, asas 
intestinales expuestas, crestas palatinas aún no fusio-
nadas, fusión incompleta de los procesos nasomedia-
nos, separación de los dedos de las manos y comienzo 

de separación de los 
dedos de los pies (Fi-
gura 1). Tanto la lon-
gitud cráneo-raquis 
como los detalles 
aportados por el exa- 
men morfológico ex- 
terno permitieron 
clasificarlo como un 
espécimen del esta-
dio 21, según la cla-
sificación de Carne-
gie7, correspondiente 
a la semana 8. Llamó 
la atención, al exa-
minarlo con lente de 
aumento, la presen-
cia de un ápex cordis 
expuesto en la re-
gión ventral del tó-
rax (Figura 2), lo que 
fue corroborado al 
analizar minuciosa-
mente la pieza ana-
tómica y las fotos 
realizadas, mediante 
las opciones de mag-
nificación del visor de imágenes, lo que nos llevó al 
planteamiento diagnóstico de ectopia cordis torácica. 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

COMENTARIO 
Formas aisladas de ectopia cordis han sido informadas 
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tanto en fetos8-10 como en recién nacidos5,11; en tanto 
variantes asociadas a otras anomalías forman sín-
dromes como pentalogía de Cantrell1,12 y síndrome 
tóraco-abdominal2,4, los que no pueden ser descarta-
dos en el presente caso por los signos incipientes de 
maceración que presentó el espécimen, su edad y la 
imposibilidad de realizarle estudios cromosómicos y 
microscópicos, lo que nos limitó a su presentación 
como forma aislada de ectopia cordis torácica.  

Aunque el diagnóstico ecocardiográfico intraútero 
ha permitido, a partir de las 10 semanas de gestación, 
establecer el diagnóstico prenatal de las ectopias car-
díacas, principalmente de las formas tóraco-abdomi-
nales acompañadas de onfalocele8; la identificación de 
esta malformación en edad tan temprana como la del 
caso que se presenta (8 semanas) resulta novedosa. En 
este período, la presencia de asas intestinales expues-
tas se atribuye a la hernia umbilical fisiológica, normal 
en esta etapa del desarrollo, por lo que el diagnóstico 
de onfalocele no es factible ya que no es hasta la 
décima semana que estas asas regresan a la cavidad 
abdominal. Defectos labiopalatinos tampoco pueden 
ser planteados pues morfológicamente el grado de 
desarrollo que presenta este importante segmento fa-
cial se corresponde con la edad del espécimen. El 
estudio morfológico de embriones abortados eviden-
cia anomalías del desarrollo que usualmente no son 
diagnosticadas por la pequeñez del producto y la 
precocidad de la pérdida; esto facilitaría un oportuno 
consejo genético a la mujer con vistas a futuras gesta-
ciones.  
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ABSTRACT 
Defects of the ventral body wall occur in the thorax, abdomen and pelvis, and when 
they affect the thoracic region, with total or partial displacement of the heart outside 
the cavity, they give rise to thoracic ectopia cordis. The case of a human embryo of 22 
mm skull-spine, week 8, stage 21 of embryonic development according to Carnegie, 
from voluntary abortion with misoprostol, is presented. As abnormal feature, in the 
external morphological examination the presence of an exposed cardiac apex in the 
ventral region of the chest was noted, which led to the diagnosis of thoracic ectopia 
cordis. The morphological study of aborted embryonic specimens may reveal devel-
opmental abnormalities that are not usually diagnosed due to the smallness of the 
product and the precocity of the loss. 
Key words: Human embryo, Thoracic ectopia cordis, Diagnosis 
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RESUMEN 
Los defectos de la pared corporal ventral se producen en el tórax, el abdomen y la 
pelvis; cuando afectan la región torácica, con desplazamiento total o parcial del 
corazón fuera de la cavidad, dan origen a la ectopia cordis torácica. Se presenta el 
caso de un embrión humano de 22 mm de longitud cráneo-raquis, semana 8, estadio 
21 del desarrollo embrionario según Carnegie; proveniente de aborto voluntario por 
misoprostol. En el examen morfológico externo se constató como detalle anormal la 
presencia de un ápex cardíaco expuesto en la región ventral del tórax, lo que llevó al 
planteamiento diagnóstico de ectopia cordis torácica. El estudio morfológico de espe-
címenes embrionarios abortados puede poner en evidencia anomalías del desarrollo 
que usualmente no son diagnosticadas por la pequeñez del producto y la precocidad 
de la pérdida. 
Palabras clave: Embrión humano, Ectopia cordis torácica, Diagnóstico 
 
 
 
INTRODUCTION 
Abnormalities or defects of the ventral body wall occur in the thorax, ab-
domen and pelvis, and depending on the location and size of the abnormality, 
the abdominal viscera (gastroschisis), the urogenital organs (bladder or cloa- 
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Figure 1. Front panoramic 
view of a human embryo of  

8 weeks. 

 
 

Figure 2. Selective side left view of the thorax. 
 

cal exstrophy), and the heart are affected. The latter 
case is called ectopia cordis or cardiac, exocardia or 
ectocardia 1. 

Variants of cervical, thoracic and abdominal ectopia 
cordis are known, showing total or partial displace-
ment of the heart outside the thoracic cavity, with an 
incidence between 5 and 7.5 cases per 1,000,000 live 
births and it is most frequently described in males2. 
This defect appears to be due to insufficient progress 
of cephalic and lateral folding and to incomplete 
development of the body wall structures, including 
muscles, bone and skin3. Published cases suggest 
family inheritance problems4,5, and evidence show a 
mutation in a gene mapped in Xq25 - q26, which is in 
correspondence with the ventral midline as an im-
portant field of development2.  

Thoracic shape appears as a result of lack of 
complete fusion of the lateral folds in the formation of 
the thoracic wall in the fourth week6. There may be a 
sternal defect and heart protrudes through the an-
terior wall; in the most frequent variants  the sternum 
may be absent, or present, with a large defect; it may 
be incomplete, when the heart is covered by skin or 
pericardial sac; or complete, if the heart is exclusively 
coated with visceral pericardium. Although the normal 
position of the heart is affected, its embryogenesis is 
not compromised; however, it may be associated with 
defects such as ventricular septal anomalies and te-
tralogy of Fallot3,5. 
 
CASE REPORT 
The case of a human embryo of 22 mm skull-spine, 
obtained from voluntary abortion with drug method 
(misoprostol), is presented with prior informed con-
sent of the woman. Now it is part of the Embrioteca of 
the Faculty of Medicine in Villa Clara. 

 It was a 16 year-old primigravida mother, asth-
matic, smoker, with no personal or family history of 
congenital malformations or known exposure to tera-
togens. The embryo showed some signs of maceration 
attributable to the abortion process, so it was not sent 
to histologic study. Little cefalocaudal curvature, ex-
posed bowel loops unfused palatal crests, incomplete 
fusion of nasomedian processes, separation of the 
fingers and start of separation of toes were observed 
(Figure 1). Both the skull - spine length as the details 
provided by external morphological examination 
allowed to classify it as a specimen stage 21, according 
to Carnegie7, corresponding to week 8. It was noti-

ceable, when exam-
ined with magnific-
ation, the presence 
of an apex cordis ex-
posed in the ventral 
region of the thorax 
(Figure 2), which was 
corroborated by an-
alyzing in detail the 
anatomical part and 
the photos taken by 
magnification op-
tions of the image 
viewer, which led us 
to diagnosis appro-
ach of thoracic ecto-
pia cordis. 

 
COMMENT  
Isolated forms of 
ectopia cordis have 
been reported both 
in fetus8-10 and in 
newborns5,11, while 
variants associated 
with other anom-
alies trigger syn-
droms such as Cantrell's pentalogy1,12,  and thoraco-
abdominal syndrome2,4,  which can not be discarded in 
this case due to incipient signs of maceration which 
the specimen presented, its age and inability to do mi- 
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croscopic and chromosome tests, which limited us to 
present it as an isolated form of thoracic ectopia 
cordis.  

Although utero echocardiographic diagnosis has 
allowed, from 10 weeks of gestation, setting the 
prenatal diagnosis of cardiac ectopias, mainly of 
thoraco-abdominal forms accompanied by omphalo-
cele8 , identification of this malformation as early as 
the case presented (8 weeks) is novel. In this period , 
the presence of exposed bowel loops is attributed to 
the physiological umbilical hernia normal in this stage 
of development, so that  diagnosis of omphalocele is 
not feasible as it is not until the tenth week that these 
loops return to the abdominal cavity. Labiopalatine 
defects cannot be stated either as the extent of 
development (morphologically speaking) that this im-
portant facial segment presents corresponds to the 
age of the specimen. The morphologic study of 
aborted embryo evidences developmental abnormal-
ities that are not usually diagnosed due to the 
smallness of the product and the precocity of the loss. 
This would facilitate timely genetic counseling to 
women for future pregnancies.  
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