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os cambios más importantes y trascenden-
tes en el estudio y tratamiento de los defec-
tos congénitos del corazón han ocurrido

en los últimos 50 años, ha sido un avance rápido y
sostenido que cambió las expectativas de vida de
todos los afectados y favoreció la formación de
grupos médicos en torno a ellos para procurarles el
manejo más adecuado. En los comienzos de esa
época el manejo de los pacientes correspondía a
cardiólogos, embriólogos y anatomistas que se
dedicaban al estudio y clasificación de las cardio-
patías pero que bien poco podían ofrecer para cam-
biar la historia natural que dividía a aquellos que
no sobrevivirían a la etapa neonatal o de la infan-
cia. La cirugía paliativa y después la cirugía abier-
ta demostraron que podían cambiar la historia na-
tural de muchos de ellos y entonces las instituciones
se dedicaron al cuidado de ellos, favoreciendo la
enseñanza, la especialización y sobre todo la for-
mación de grupos que trabajaran con esa misión.1,2

La clínica, el electrocardiograma y el estudio
radiológico de tórax permiten identificar las ca-
racterísticas más representativas de la cardiopa-
tía con lo cual se clasifica, después la estructura
cardíaca se estudia de manera secuencial con la
ayuda del ecocardiograma que nos permite ob-
servar el cómo, el qué y dónde de las conexiones
del corazón.
El cateterismo con fines diagnósticos se utiliza para
completar la información de las características ana-
tómicas de algunas cardiopatías como ocurre con
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la circulación pulmonar de la atresia pulmonar con
comunicación interventricular. Su carácter inter-
vencionista con indicaciones precisas en obstruc-
ciones sigmoideas, atrioventriculares, vasculares
y septales son hoy día sus mejores atributos por los
resultados satisfactorios, con baja morbimortali-
dad, tiempo de estancia breve y un período de re-
cuperación igualmente corto. El utilizar este méto-
do para el tratamiento de nuestros pacientes ha sido
benéfico para todos, los dispositivos utilizados se
han aplicado a los niños con menores recursos, si-
tuación que determinó que tanto el grupo quirúr-
gico como el médico se enfocaran en el manejo
perioperatorio de cardiopatías complejas y obtu-
vieran una experiencia tal, que la mortalidad ha
disminuido de manera significativa.
Otro método que también nos provee de infor-
mación en cuanto a la anatomía y la función es
la resonancia magnética cuyo advenimiento ha
sido de lo más útil y pronto habrá de asociarse
con el grupo de médicos intervencionistas.
De ser necesario contamos con la valoración, ma-
nejo y tratamiento electrofisiológico. La electro-
fisiología en niños muestra avances importantes
en el estudio de pacientes, por un lado la tecnolo-
gía ha hecho estos procedimientos más eficaces,
por el otro, las habilidades para este tipo de estu-
dio y tratamiento se han favorecido mediante pro-
gramas de enseñanza en la materia. El acceso ve-
noso con catéteres de diámetro adecuado permite
el mapeo de estos pacientes, no es infrecuente la
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asociación en cuanto a manejo del electrofisiólo-
go pediatra con el cirujano o con el intervencio-
nista durante el cierre de defectos.
El desarrollo del proyecto del genoma humano
ha permitido un avance rápido del conocimien-
to en genética y siendo las cardiopatías las mal-
formaciones más frecuentes, hoy sabemos que
hay genes responsables en la patogénesis de
muchos defectos cardíacos, se conocen genes
en defectos del septum a nivel atrial, en la tabi-
cación atrioventricular, persistencia del conducto
arterioso, aorta bivalva, coartación de la aorta,
en alteraciones troncoconales, en cardiomiopa-
tías etc. Más del 30% de las cardiopatías congé-
nitas se asocian a malformaciones extracardía-
cas esto incluye a un número importante de
síndromes que deben ser estudiados de manera
integral, el estudio se inicia en muchos casos
desde la etapa fetal. En el siglo pasado los des-
cubrimientos en genética más sobresalientes fue-
ron: la trisomía 21 que se acompaña en cerca del
50% de los casos de cardiopatía congénita y el
síndrome de microdeleción 22q11 que tiene dos
expresiones clínicas, el síndrome cardiovelofa-
cial o la secuencia DiGeorge, la técnica de FISH
nos permite observar una ausencia puntual res-
ponsable del síndrome. Ya hay un buen número
de pruebas moleculares que nos permiten con-
firmar la sospecha cínica, como ocurre en el sín-
drome de Williams, Noonan, Kabuky y Marfán
entre otros. El diagnóstico integral es importan-
te, el asesoramiento genético necesario ante los
riesgos de recurrencia.3,4

Las cardiopatías congénitas son las más frecuen-
tes de las malformaciones, su detección es tan
temprana que involucra a aquellos que estudian
al feto durante su crecimiento y desarrollo. El diag-
nóstico prenatal se realiza con más frecuencia, el

estudio de la madre gestante es cada vez más pre-
ciso, se estudian el crecimiento del feto, se pue-
den observar alteraciones en la formación de mu-
chos de sus órganos y sistemas, y el corazón no ha
sido ajeno a este avance, se observan las cámaras
cardíacas, su tamaño, simetría y conexiones con
bastante precisión desde la semana 15 de gesta-
ción. El observar alteraciones en la formación
cardíaca, permite ahondar en cada caso mediante
técnicas citogenéticas que establecen el diagnós-
tico integral que da lugar al asesoramiento y en
países de Europa, determina que 30% de esas ges-
taciones se interrumpan con dos características
importantes, la primera que cerca del 50% de ellos
tienen anomalías asociadas y en el 50% de esos
casos la cardiopatía era compleja.
De los casos que continúan con la gestación un
10% fallece in utero y cerca del 50% lo hace en
período del recién nacido aun a pesar de cirugía
temprana o de cateterismo intervencionista. Del
grupo total sobrevive a la etapa del recién naci-
do sólo el 30%. La mortalidad es principalmen-
te por la complejidad de la cardiopatía, por la
asociación con defectos en otros niveles y por
anomalías cromosómicas.5

El resultado del esfuerzo de muchos y de todo
este tiempo es la presencia de adultos con cardio-
patía congénita tratada que aumenta día a día y
requieren de grupos especializados para su mane-
jo, el manejo no es sólo la curación de secuelas o
la reparación de técnicas ya en desuso, la labor
debe ir más allá de todo esto, hay que desarrollar
y colaborar en el conocimiento de esta especiali-
dad que ya no es del cardiólogo pediatra, hay que
buscar cómo este grupo que crece de manera ex-
ponencial debe ser integrado a la sociedad, en
estado de salud, rehabilitado y con capacidad para
desarrollarse y ser productivo.6
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