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INTRODUCCION

El sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) es producido
por una alteracién genética, habitualmente esporadica;
se caracteriza por una facies tipica, anomalias de manos
y pies, microcefalia y retraso mental. Esta alteracion se
manifiesta por una delecién submicroscépica a nivel de
la regién cromosémica 16p 13.3, y el defecto molecular
subyacente es una mutacién o una delecién de un gen
llamado CREB-binding protein (CBP) o E1A binding
protein (p300). (1)

La prevalencia del sindrome es de 1 en 100.000 a
125.000 nacimientos y la expectativa de vida es normal.
Los afectados padecen con frecuencia meningiomas,
tumores cerebrales y leucemia. Alrededor del 30% de
los individuos con este sindrome tienen defectos car-
diacos congénitos, principalmente conducto arterioso
permeable, comunicacién interventricular y comuni-
cacién interauricular. (2)

En esta presentacion se describen los casos de dos
pacientes con SRT asociado con alteraciones cardiacas
congénitas (conducto arterioso permeable y coartacion
de la aorta) que fueron tratadas exitosamente por via
intervencionista percutanea.

El sindrome de Rubinstein-Taybi es producido por una anomalia genética y se caracteriza por
una facies tipica, anomalias de manos y pies, microcefalia y retraso mental. Alrededor del 30%
de los individuos afectados tienen defectos cardiacos congénitos asociados.

En esta presentacion se describen los casos de dos pacientes con diagndstico de sindrome de
Rubinstein-Taybi asociado con alteraciones cardiacas congénitas. Uno de ellos, de 25 anos,
presentaba coartacién de la aorta nativa, localizada en la region yuxtaductal, y el otro, de 11
meses de edad, mostraba un conducto arterioso permeable de tamano grande. Ambos pacientes
recibieron tratamiento intervencionista percutaneo exitoso, con evolucién alejada satisfactoria.
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CASOS CLiNICOS

Caso 1

Paciente varén de 25 anos, nacido de término con un peso de
3.250 gramos, primogénito de una pareja sin antecedentes
familiares patologicos. Se le diagnostico coartacion de la aorta
al mes de vida y se indic6 manejo conservador. Se confirmé
SRT al ano de vida mediante estudios genéticos solicitados
por falta de descenso de ambos testiculos y sospecha clinica
de sindrome genético: facies peculiar, alteraciones en manos
y pies y retraso mental.

A la edad de 24 anos fue evaluado en su ciudad natal por
disnea y mala tolerancia a la actividad fisica y se le rediag-
nostic6 coartacion de la aorta nativa. Fue derivado a nuestro
servicio para evaluar la posibilidad de realizar tratamiento
percutéaneo. En el examen fisico presenté un R1 normal, soplo
sistélico eyectivo 2/6 en el borde esternal izquierdo bajo y
dorso y R2 normal. Los pulsos femorales estaban ausentes.
La tensién arterial en los miembros superiores (MMSS) fue
de 130/80 mm Hgy en los inferiores (MMII) de 80/40 mm Hg.
El electrocardiograma evidenci6 ritmo sinusal e hipertrofia
ventricular izquierda por voltaje. La telerradiografia de t6-
rax mostraba ligera cardiomegalia a expensas del ventriculo
izquierdo. Se solicité una resonancia magnética nuclear que
mostro el arco adrtico izquierdo con emergencia normal de
los vasos del cuello y una coartacién de la aorta yuxtaductal
grave con escasa circulacion colateral.
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Bajo anestesia general se realiz6 la colocacion percutdnea
de un stent CP insuflado con balén BIB (NuMed®, USA), sin
complicaciones (Figura 1). Los controles posintervencion a los
15 dias, 3 meses y 6 meses evidenciaron mejoria clinica sig-
nificativa, con cifras tensionales sin diferencias comparando
MMSS y MMII (110/60 mm Hg) y recuperacién de palpacién
de pulsos en los MMII. Durante su tltimo control se realizé
una telerradiografia de térax en la que se visualiz6 el stent
en normoposicién, sin fracturas.

Caso 2

Paciente de sexo femenino, de 11 meses de edad y peso de
6.300 gramos, nacida pretérmino (34 semanas) con un peso
al nacer de 1.700 gramos. Se le realiz6 diagnéstico genético
de SRT al mes de vida debido a sospecha clinica por fenotipo.
Presentaba ademaés taquipnea, perspiracién profusa, ganancia
inadecuada de peso e infecciones respiratorias frecuentes.
En el examen fisico mostraba un R1 normal, clics maltiples,
soplo continuo 3/6 en BEI alto y un R2 ligeramente intenso.
El higado se palpaba a 2 cm debajo del reborde costal derecho.
Estaba siendo medicada con digoxina y furosemida diaria-
mente. Un ecocardiograma Doppler color mostré persistencia
de un conducto arterioso permeable de 4,5 mm de didmetro,
dilataciéon de cavidades izquierdas e hipertension arterial
pulmonar moderada.

Bajo anestesia general se realizo el cierre percutaneo del
conducto arterioso permeable por via anterégrada implan-
tando un dispositivo Nit-Occlud PDA-R (pfm®, Alemania),
con oclusién inmediata del defecto (Figura 2). Los controles
durante el seguimiento a los 10 dias, 3 meses y 6 meses po-
sintervencién fueron normales, descartando cortocircuitos
residuales a través del dispositivo y evidenciando una mejoria
clinica significativa ademas de una tendencia ascendente en
la curva de peso.

DISCUSION

Las malformaciones cardiacas congénitas representan
la causa mas significativa de la enfermedad cardiovas-
cular pediatrica, constituyendo el mayor porcentaje de

Fig. 1. Angiografias en proyeccién oblicua anterior izquierda (60°)
precolocacién (A) y poscolocacién (B) de stent por coartacion
de la aorta nativa de grado moderado-grave, localizada, con es-
casa presencia de circulacion colateral. El arco adrtico es de tipo
izquierdo con emergencia normal de los vasos del cuello. Luego
de la colocacion del stent se observa una mejoria significativa del
calibre adrtico, al igual que una abolicion de gradiente a través de
la regién previamente coartada.

Fig. 2. Angiografias en proyeccion lateral izquierda (90°) precierre
(A) y poscierre (B) del conducto arterioso permeable mediante
implante de dispositivo. En A se observa un conducto arterioso
permeable con buen desarrollo de dmpula adrtica y estrechamiento
pulmonar, de tamafo grande. Se observan opacificacion completa
del tronco y ramas de arterias pulmonares, las cuales estan dilata-
das. Luego del implante (B), se observa el dispositivo in situ con
oclusion completa del defecto.

defectos clinicamente importantes al nacimiento. Su
prevalencia aproximada es de 6-8 por 1.000 nacidos
vivos. (3)

Aunque la mayoria de las malformaciones cardiacas
congénitas ocurren aisladas, aproximadamente el 25%
se presentan en asociacion con otros defectos congéni-
tos y a menudo son parte de un patrén especifico o un
sindrome genético. (4)

Inicialmente descripto por Michail y colaboradores
en 1957 como broad thumb-hallux syndrome (sindrome
de pulgar-dedo gordo anchos) y luego redescripto por
Rubinstein y Taybi en 1963, (5) esta enfermedad se
encuadra entre los sindromes con facies caracteristica
y anormalidades en las extremidades. Son frecuentes
una facies con nariz prominente y columela que sobre-
pasa las alas nasales asociada con pulgares y primeros
ortejos anchos y cortos y con frecuencia bifidos. (1) A
menudo presentan cardiopatias congénitas, con una
prevalencia aproximada del 33%. Stevens y Bhakta
describieron especificamente la frecuencia de defectos
cardiacos encontrados entre los 138 individuos con
diagnoéstico de SRT incluidos en su estudio, estimando
que 45 de ellos (32,6%) mostraban alguna anomalia
cardiaca. La mayoria de los pacientes tenian, en orden
decreciente, un defecto Ginico: comunicacién inter-
auricular, comunicacién interventricular, conducto
arterioso permeable, coartacion de la aorta, estenosis
valvular pulmonar o valvula aértica bictispide. Defectos
cardiacos congénitos complejos que incluian dos o mas
anomalias estuvieron presentes en 16 pacientes. La
estenosis valvular pulmonar se hallé en tan solo un
paciente como anomalia aislada. (6)
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El conducto arterioso permeable constituye alre-
dedor del 10% de todas las cardiopatias congénitas
y se ubica segunda en frecuencia, luego de la valvula
aodrtica bictspide.

Casos ocasionales estan vinculados a defectos gené-
ticos especificos como las trisomias 21 y 18 y sindromes
delecionales 4q-, 16p 13.3 (SRT) y 9p-. Pacientes que
presentan un conducto de tamano moderado-grande
manifiestan repercusién hemodinamica, con sintomas
de insuficiencia cardiaca de alto gasto y probabilidad
de desarrollar hipertension arterial pulmonar a largo
plazo. En la actualidad, el cierre percutaneo de este
defecto muestra excelentes resultados, con tasas de
oclusién inmediata mayores al 90% y raras complicacio-
nes, siendo este método el tratamiento de eleccion. El
cierre quirdrgico es otra alternativa y esta indicado en
pacientes prematuros que no responden al tratamiento
meédico inicial, en lactantes pequenos con defectos de
gran tamano o cuando el cierre percutaneo no ha sido
exitoso. (7)

La coartacién de la aorta es la quinta cardiopatia en
orden de frecuencia, con una incidencia de 1 en 2.500
nacidos vivos. La etiologia es controversial y se han
descripto casos familiares y asociaciéon con varias de-
leciones genéticas. Algunos pacientes pueden evolucio-
nar asintomaticos hasta la adolescencia, debido a una
coartacion menos grave o al desarrollo de circulacion
colateral prominente. La angioplastia con balén fue
comunicada por primera vez en 1982, con resultados
iniciales alentadores, pero tasas altas de recoartacion
y desarrollo de alteraciones mecanicas de la pared aér-
tica (aneurismas, disecciones y/o desgarros intimales
significativos) durante el seguimiento. El implante de
stent ha mejorado los resultados, con disminucién en la
incidencia de recoartacion de la aorta y de alteraciones
mecanicas de la pared arterial. En la actualidad es el
tratamiento preferido en nifios mayores y adultos. (8)
El implante de stent cubierto, inicialmente indicado
para pacientes con coartaciéon de la aorta grave con
disminuciéon muy significativa del calibre del segmento
a tratar, coartacién de la aorta asociada con conducto
arterioso permeable y recoartacion de la aorta asociada
con aneurismas u otras alteraciones mecanicas de la
pared arterial (ya sea poscirugia o posangioplastia pre-
via con balén), actualmente se sugiere también como
“de preferencia” en pacientes mayores de 40 anos o en
mujeres con sindrome de Turner. (9, 10)

El tratamiento percutdneo de cardiopatias con-
génitas en pacientes con SRT se ha descripto muy
raramente en la bibliografia disponible hasta la
actualidad. Esta experiencia resalta el tratamiento
percutaneo de cardiopatias congénitas simples como
el cierre mediante dispositivo del conducto arterioso
permeable y la colocacion de stent en la coartacion de
la aorta en pacientes con SRT. Estos procedimientos

pueden llevarse a cabo exitosamente con una tasa alta
de seguridad en este tipo de pacientes. Estamos con-
vencidos de que es muy importante la comunicacién de
estos casos para confirmar que en un sindrome de baja
incidencia el tratamiento percutéaneo de cardiopatias
congénitas asociadas puede realizarse con resultados
satisfactorios.

ABSTRACT

Percutaneous Treatment of Congenital Heart Defects
in the Rubinstein-Taybi Syndrome

The Rubinstein-Taybi syndrome is a genetic disorder charac-
terized by distinctive facial features, anomalies in hands and
feet, microcephaly and mental disability. Approximately 30%
of subjects affected with this syndrome have associated con-
genital cardiac defects. This presentation describes two cases
of Rubistein-Taybi syndrome with congenital cardiac disorder:
a 25-year old patient with native juxtaductal coarctation of the
aorta and an 11-month old infant, with large patent ductus
arteriosus. Both patients underwent successful percutaneous
intervention, with satisfactory long-term outcome.
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