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Anomalia de Uhl: Presentacion de un casoy revision de la

literatura
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Resumen

La anomalia de Uhl es una cardiomiopatia poco
frecuente caracterizada por un ventriculo dere-
cho dilatado y de paredes delgadas debido a la
ausencia de miocardio. Podria ser secundaria a
una alteracion en el desarrollo embrionario o a
la presencia de apoptosis masiva del miocardio
ventricular derecho. Se manifiesta generalmen-
te con falla cardiaca y el diagndstico se realiza
con los hallazgos de la ecocardiografia y reso-
nancia magnética. No existe un tratamiento ideal,
la respuesta al tratamiento médico es pobre y
se han descrito casos aislados de diferentes
opciones quirurgicas que incluyen el trasplante
cardiaco, pero el prondstico sigue siendo malo
con una alta mortalidad. Se presenta el caso de
una paciente de 10 afos con seis meses de
evolucion de dolor toracico y disminucion de la
tolerancia al ejercicio con hallazgos ecocardio-
graficos y en la resonancia magnética caracte-
risticos de anomalia de Uhl.

Summary
UHL’S ANOMALY. A CASE REPORT

Uhl’s anomaly is a rare cardiomyopathy char-
acterized by a thin walled dilated right ventricle
due to the absence of myocardium. This could
be due to an alteration in embriological devel-
opment or the presence of massive apoptosis in
the right ventricle myocardium. It generally man-
ifests as cardiac failure, and the diagnosis is
made by echocardiography and magnetic reso-
nance. The response to medical treatment is poor
and there is no known ideal treatment. Isolated
cases of different surgical options have been
described that include cardiac transplant, but
there is still a poor prognosis and a high mortal-
ity rate. The case of a 10 year old girl with six
months of thoracic pain and decreased exer-
cise tolerance with echocardiographic and res-
onance findings characteristic of Uhl’s anomaly
is presented.

(Arch Cardiol Mex 2006; 76: 419-423)
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Introduccion
a anomalia de Uhl es una cardiomiopa-
L tia poco frecuente caracterizada por un
ventriculo derecho (VD) dilatado y de
paredes delgadas debido a la ausencia de mio-

cardio. Su etiopatogenia se debate ain entre dos
teorfas: una alteracion del desarrollo embriona-
rio o a la presencia de apoptosis masiva que des-
truye todo el miocardio del VD. Se manifiesta
generalmente con falla cardiaca, la respuesta al
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tratamiento médico es pobre y el prondstico
malo con una alta mortalidad.

Se han realizado importantes aportes en el drea
del diagnéstico ecocardiografico y por resonan-
cia nuclear magnética y en el tratamiento con la
descripcion de diferentes opciones quirtirgicas
que incluyen el trasplante cardiaco.

Reporte de un caso

Paciente femenina de 10 afios con historia de 6
meses de evolucion de dolor tordcico asociado a
disminucién de la actividad fisica, palidez y dis-
nea de medianos esfuerzos. Con clase funcional
I - II. Al examen fisico se encontré en buenas
condiciones, con un peso adecuado para la edad,
27 kg, frecuencia cardiaca de 94 latidos por mi-
nuto, presion arterial de 113/68, soplo mesosis-
télico grado II/IV en C2,2, desdoblamiento fijo
del segundo ruido con 2P de intensidad normal,
sin hepatomegalia ni edemas y con pulsos nor-
males y simétricos.

Los rayos X de térax sin hallazgos importantes,
con un indice cardiotordcico de 0.49 y un flujo
pulmonar normal.

La ecocardiografia report6 dilatacién importan-
te del VD con hipocinesia generalizada y areas
de adelgazamiento de la pared; banda modera-
dora y septum infundibular prominentes. Movi-
miento paraddjico del septum con desplazamien-
to hacia la cavidad ventricular izquierda
haciendo contacto con la valva septal de la mi-
tral, dilatacién del anillo tricuspideo (3.4 cm) e
insuficiencia tricuspidea leve con gradiente maxi-
mo de 26 mm Hg. Las dimensiones en el modo
M fueron de 2.3 cm para el VD (valor normal
paralaedadde 1,14a1,74cm)yde 1.6cmy 3.3
cm para el VI en sistole y didstole respectiva-
mente y una fraccién de expulsion del 83%.
Todos estos hallazgos compatibles con el diag-
néstico de Anomalia de Uhl (Figs. 1, 2y 3).

La cardiorresonancia confirmé la dilatacién e
hipocinesia del VD con adelgazamiento del apex
que se abulta durante la sistole, sin ningtin tipo
de infiltraciéon miocardica fibrosa o adiposa
(Figs.4y5).

Definicion

La anomalia de Uhl se caracteriza por la ausen-
cia del miocardio del VD. Fue reportada inicial-
mente por Osler en 1905 como un adelgazamien-
to de la pared cardiaca y en 1952 Uhl reporto el
primer caso confirmado por autopsia en un nifio
de 8 meses.!?
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Fig. 1. Ecocardiografia. Eje corto subcostal. Ventriculo
derecho dilatado con ausencia de musculo en la pa-
red libre.

Fig. 2. Ecocardiografia. Eje apical de 4 camaras. Dila-
tacion severa del ventriculo derecho y anillo
tricuspideo. Se observa la diferencia de grosor entre
el septum interventricular y la pared libre.

Ha recibido diferentes nombres como ectasia
ventricular derecha, aplasia miocardica congé-
nita del VD, infiltracién grasa, lipomatosis, dis-
plasia miocérdica idiopética del VD y ausencia
miocdrdica del VD. Sin embargo, algunos de es-
tos nombres no son correctos ya que podrian re-
ferirse a otras cardiomiopatias del VD y en espe-
cial a la displasia arritmogénica.>?

Incidencia y anomalias asociadas

Como es extremadamente rara ain no se ha esti-
mado su prevalencia.’ Se presenta por igual en
ambos sexos y se manifiesta generalmente en la
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infancia como una cardiomiopatia aislada, en la
mayoria de los casos sin antecedentes familia-
res,? pero hay un reporte de gemelos afectados.*

Fig. 3. Ecocardiografia. Eje apical de 4 camaras. Des-
viacion del septum interventricular hipertréfico hacia
la izquierda alterando la morfologia del ventriculo iz-
quierdo.

Fig. 4. Resonancia magnética. Eje corto biventricular basal en gradiente
eco “sangre blanca” (a) y doble inversién T1 “sangre negra” (b). Dilata-
cion severa del ventriculo derecho con adelgazamiento de la pared libre
y rectificacion del septum interventricular. En (a) se observa un musculo
papilar anormal en el centro de la cavidad ventricular.

Fig. 5. Resonancia magnética. Cuatro camaras en gradiente eco “sangre
blanca” en diastole (a) y sistole (b). Dilatacion del VD con desviacion
paradojica del septum interventricular. Se observa nuevamente musculo
papilar engrosado.

VD: Ventriculo derecho
VI: Ventriculo izquierdo
AD: Auricula derecha
Al: Auricula izquierda

421

Se han informado casos de atresia pulmonar con
septum integro con paredes delgadas del VD pero
parece ser una alteracién secundaria y no una aso-
ciaciéon con anomalia de Uhl. Su presencia no
significa un mayor riesgo para otras cardiopatias
congénitas que el de la poblacién general.?

Morfologia y patologia

Se caracteriza por la ausencia completa del mio-
cardio en la pared parietal derecha del VD, la cual
estard compuesta s6lo por epicardio y endocardio,
sin interposicién de tejido adiposo ni evidencia
de inflamacién o necrosis. Esta preservado el mio-
cardio en el septum, la banda septomarginal y los
musculos papilares de la valvula trictispide la cual
ademds tiene una insercion normal a diferencia de
la anomalia de Ebstein. El ventriculo izquierdo es
morfolégicamente normal.>?

Etiologia y patogénesis

Aun no hay una explicacién satisfactoria para la
ausencia del miocardio, podria ser el resultado
de la falta de desarrollo primario de los miocitos
en el VD durante la embriogénesis o secundario a
apoptosis selectiva de los miocitos del VD que
podria iniciarse desde la vida intrauterina luego
de completarse el desarrollo cardiaco.>

Se desconoce su patrén de transmision, se cree
que puede ser secundaria a mutaciones de novo o
a la exposicién a téxicos o agentes infecciosos.
También se ha sugerido una mayor expresion del
factor de crecimiento vascular endotelial por los
cardiomiocitos que llevaria a alteracién en el
desarrollo miocardico.’?

Manifestaciones

La falla cardiaca es el sintoma mds frecuente.
Puede asociarse a edemas periféricos, derrame
pleural o taponamiento cardiaco. Las arritmias
son poco frecuentes probablemente por la ausen-
cia de focos miocardicos residuales que inicien o
transmitan la actividad eléctrica anormal.> Exis-
te un reporte de un neonato con bloqueo atrio-
ventricular completo como manifestacion inicial
que murié sin responder a la implantacién del
marcapasos.’

Si se manifiesta temprano en la nifiez su pronds-
tico es peor por el desarrollo més temprano de
falla cardiaca progresiva y muerte.’

Diagnéstico
Anteriormente se realizaba sélo por estudio histo-
patolégico en las autopsias, actualmente puede
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Tabla I. Diagndstico diferencial entre anomalia de Uhl y la displasia arritmogénica del ventriculo derecho.

Anomalia de Uhl

Displasia arritmogénica del
ventriculo derecho

Caracteristicas

Localizacion

Antecedentes familiares
Modo de transmision

Sexo

Edad media de presentacion
Falla cardiaca

Arritmias

Riesgo muerte subita
Tratamiento

Necesidad de trasplante
Electrocardiograma

Criterios diagndsticos
Ecocardiografia

Cardiorresonancia

Papilares prominentes

Ausencia de miocardio del VD

Generalizado

Generalmente negativo
Mutacién de novo

Sin preferencia

15 afos

Manifestacioén inicial

Raro bloqueo atrioventricular

Bajo
Paliativo. Médico o quirurgico

Posible
Normal

No

Dilatacién y disminucién
contractilidad VD VI normal
Ausencia de infiltracion
Dilatacién VD

Banda moderadora y musculos
Infiltraciéon grasa localizada

Reemplazo por tejido
fibroadiposo. Puede haber
miocitos escasos 0 muertos
Localizado (Pared libre o tracto de
salida del VD)

Positivos en el 30 a 70%
Autosémico dominante

Mas en hombres

28 a 33 afos

Estado terminal
Manifestacion inicial arritmias
ventriculares

Alto

Antiarritmicos
Cardiodesfibrilador implantable
Raro (1%)

Caracteristico BRIHH y
onda épsilon

Si

Dilatacién y contractilidad
disminuida del VD VI normal

Alteracion segmentaria de la
motilidad del VD

Dilataciéon de cavidades derechas
Alta sensibilidad y baja
especificidad

DAVD: Displasia arritmogénica del ventriculo derecho
VD: Ventriculo derecho

VI: Ventriculo izquierdo

BRIHH: Bloqueo de la rama izquierda del haz de His

sospecharse con los hallazgos ecocardiografi-
cos y confirmarse con otras técnicas de imagen
especialmente con la cardiorresonancia.’

La ecocardiografia muestra dilatacién e hipoci-
nesia generalizada del VD, vdlvula tricispide
de anatomia e implantacién normal pero con
insuficiencia moderada a severa secundaria a
dilatacién del anillo valvular. También se ob-
serva dilatacion del atrio derecho y movimiento
paraddjico del septum. La contractilidad del VD
estd francamente disminuida pero la funcién del
ventriculo izquierdo estd preservada.’

La cardiorresonancia reporta paredes del VD extre-
madamente delgadas con ausencia de miocardio
en la pared libre y pocas trabeculaciones apicales,
sin infiltracion grasa, con disfuncién sistélica y
aumento del volumen diast6lico final.® El miocar-
dio del VI es normal, el atrio derecho es dilatado e
hipertréfico como consecuencia de la cardiomio-
patia del VD y la dependencia de la contraccién
atrial para mantener el flujo pulmonar.’

Diagnéstico diferencial

Se realiza principalmente con la displasia ar-
rritmogénica del ventriculo derecho (DAVD),
ambas producen cardiomiopatia dilatada del
VD con paredes delgadas, pero enla DAVD la
deficiencia miocdrdica es localizada y existe
reemplazo por tejido fibroso y adiposo. Su
principal manifestacién son las arritmias y se
ha identificado un patrén de herencia autoso-
mico dominante con penetrancia variable y ex-
presién polimérfica. El electrocardiograma es
caracteristico con trastornos en la despolari-
zacién y repolarizacién, morfologia de blo-
queo de rama izquierda del haz de His, presen-
cia de ondas épsilon, latidos ventriculares
prematuros y taquicardias ventriculares, ade-
mds se asocia con muerte sibita por ejercicio.'”
Para algunos la anomalia de Uhl y la DAVD
podrian ser 2 entidades con igual etiopatogé-
nesis pero que se manifiestan en diferentes
épocas de la vida.?

www.archcardiolmex.org.mx



Anomalia de Uhl

Otros diagnésticos diferenciales son la anoma-
lia de Ebstein y otras causas de cardiomiopatia
dilatada, que pueden ser descartadas generalmen-
te con la ecocardiografia al encontrar anormali-
dades de la valvula tricispide o compromiso del
ventriculo izquierdo.

Tratamiento

No existe un tratamiento curativo. Se maneja ini-
cialmente la falla cardiaca como tratamiento pa-
liativo, pero finalmente pueden requerir algin tipo
de cirugia incluido el trasplante cardiaco.?

Se han reportado varios tipos de cirugfa. El mas
frecuente ha sido la exclusion del VD por cierre
de la trictispide, septectomia atrial y Glenn bidi-
reccional.’ Una modificacién de este procedi-
miento es la cirugia uno y medio donde ade-
mads se realiza una ventriculotomia derecha
parcial que permitiria una mejor adaptacién del
ventriculo izquierdo a la nueva fisiologia, per-
mitiéndole un mejor llenado y una contraccién
adecuada al reducir el tamafio del VD.?” Por su
parte Yu 'y col describen un caso tratado con ci-
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rugia uno y medio ventricular y reduccién com-
binada atrial y ventricular derechas para mante-
ner la continuidad atrioventricular y la integri-
dad del tracto de entrada, lo que aseguraria una
mejor funcién contrictil y evitaria la insuficien-
cia tricuspidea con la anuloplastia (Cirugia de
CRAVRO).2 Por dltimo se ha reportado la realiza-
cién exitosa de un trasplante cardfaco en un nifio
de 8 meses y falla cardiaca severa e intratable.”
Todos son reportes de casos aislados en casos
avanzados por lo que ain no se ha definido un
tipo de cirugia ideal y la decisién de una opcién
quirdrgica debe ser individualizada teniendo en
cuenta la edad del paciente, la funcién ventricu-
lar izquierda, las condiciones para una fisiologia
univentricular, las patologias asociadas y la posi-
bilidad de desarrollar arritmias a largo plazo.’

Conclusion
A pesar de ser una patologia descrita hace mas
de medio siglo, su etiologia sigue siendo incier-
ta, el prondstico atin es malo y no existe un trata-
miento ideal.
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