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Resumen

El Síndrome de Heterotaxia es una anomalía congénita donde ocurren 
defectos sincrónicos del campo de desarrollo primario lo que causa 
defectos en la lateralización y, en consecuencia, el desarrollo anormal 
del eje izquierda-derecha. Se describen dos modalidades principales, 
el isomerismo derecho (Asplenia) e izquierdo (Poliesplenia) con una 
frecuencia de 1 cada 20000 nacidos vivos para el primero y 1 cada 
10000 nacidos vivos para el segundo. A continuación, se presenta 
el caso de un espécimen fetal con Síndrome de Heterotaxia con Iso-
merismo Derecho (Asplenia) fijado y conservado en formaldehído al 
10%. El mismo presenta ambas aurículas y orejuelas con morfología 
derecha, un drenaje pulmonar anómalo y ausencia del seno corona-
rio. Además, se acompaña de atresia pulmonar con hipoplasia de ven-
trículo izquierdo. Por otro lado, ambos pulmones presentan morfolo-
gía derecha con 2 cisuras y 3 lóbulos. Por último, a nivel abdominal, el 
hígado y estómago se encuentran localizados en la línea media acom-
pañados de una ausencia del bazo. Estos hallazgos fueron analizados 
y se reportaron de acuerdo con la literatura científica disponible.

Palabras clave: Cardiopatías Congénitas; Síndrome de Heterotaxia; 
Asplenia.

Abstract

Heterotaxy Syndrome is a congenital anomaly where synchronous de-
fects of the primary developmental field occur, causing defects in lat-
eralization and, consequently, abnormal development of the left-right 
axis. Two main modalities are described, right isomerism (asplenia) 
and left isomerism (polysplenia) with a frequency of 1 in 20,000 live 
births for the first and 1 in 10,000 live births for the second. Below, 
we present the case of a fetal specimen with Heterotaxy Syndrome 
with Right Isomerism (Asplenia) fixed and preserved in 10% formal-
dehyde. The specimen presents both atria and appendages with right 
morphology, anomalous pulmonary drainage and absence of the cor-
onary sinus. In addition, it is accompanied by pulmonary atresia with 
left ventricular hypoplasia. On the other hand, both lungs present 
right morphology with 2 fissures and 3 lobes. Finally, at the abdom-
inal level, the liver and stomach are located in the midline accompa-
nied by an absence of the spleen. These findings were analyzed and 
reported according to the available scientific literature.

Keywords: Congenital Heart Disease; Heterotaxia Syndrome; Asple-
nia.

Introducción

Las cardiopatías congénitas afectan aproximadamente al 
0,75-0,9 % de los recién nacidos y constituyen la principal 
causa de muerte en neonatos y lactantes.

Entre los diversos tipos de cardiopatías congénitas, encon-
tramos al Síndrome de Heterotaxia (SH) el cual es una ano-
malía congénita caracterizada por defectos sincrónicos del 
campo de desarrollo primario, lo que causa defectos en la 
lateralización y un desarrollo anormal de izquierda derecha.1 

Se cree que su origen podría estar relacionado con trastor-
nos de los cilios y con el desarrollo del eje derecha-izquierda 
durante el embarazo.

Los genes que intervienen en la vía de señalización Nodal, 
como NODAL (conocido gen de la asimetría) y otros genes 

influenciados por esta vía, como la superfamilia del factor de 
crecimiento transformador y Pitx2.2

El SH se manifiesta mediante malformaciones cardiacas 
y presencia de órganos toracoabdominales internos en una 
disposición anormal a lo largo del eje izquierda-derecha del 
cuerpo.3

Existen dos modalidades principales que son el isomeris-
mo derecho y el isomerismo izquierdo la cual se basa en la 
morfología característica de los apéndices auriculares del co-
razón.3 Sin embargo, otros autores mencionan que la misma 
clasificación se puede realizar teniendo en cuenta la presen-
cia de Asplenia (frecuente en isomerismo derecho) y Poli-
esplenia (frecuente en isomerismo izquierdo). En donde la 
primera tiene una frecuencia de 1 cada 20000 nacidos vivos 
y el segundo de 1 cada 10000 nacidos vivos .4-5
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Reporte de caso

Durante la disección de la región supracardíaca del me-
diastino anterior de un espécimen fetal masculino de apro-
ximadamente 32 semanas, fijado y conservado en formal-
dehído al 10%, perteneciente a la Cátedra II de Anatomía 
Humana Normal de la Facultad de Medicina [UNNE], se ob-
servó la ausencia del Tronco Venoso Braquiocefálico Izquier-
do atravesando la línea media. 

En su lugar, se identificó que el drenaje del mismo se rea-
lizaba directamente a la Aurícula Izquierda, lo que sugiere la 
presencia de una Vena Cava Superior Izquierda Persistente. 
(Fig. 1)

Fig. 1: Vista anterior de mediastino. A. Vena Cava Superior. B. Vena Cava Superior 
Izquierda Persistente. C. Aorta. D y D’. Glándula Timo

Continuando con la disección de dicha región, al realizar 
la apertura y disección del pericardio, se encontró una alte-
ración a nivel del nacimiento de los grandes vasos en donde 
el calibre de la Arteria Pulmonar se encontraba disminuido, 
tratándose la misma de un Atresia Pulmonar. (Fig. 2)

Fig. 2: Región cardíaca y supracardíaca de mediastino anterior donde se observa el 
nacimiento de la Arteria Aorta y Pulmonar, esta última de calibre disminuido. A) Vista 
anterior. B). Vista lateral izquierda

En cuanto al corazón, dicha estructura presenta una for-
ma ovoide con el ápex hacia la izquierda (en posición nor-
mal), impresionando una Hipertrofia Ventricular Derecha con 
Hipoplasia del Ventrículo Izquierdo debido al tamaño de di-
chas estructuras y la dirección del ápex. Por otro lado, ambas 
orejuelas presentaban una morfología derecha, es decir, su 
forma se asemejaba a una pirámide triangular. (Fig. 3) Ade-
más, no se identificó la presencia del Seno Coronario.

Fig. 3: Morfologías de las Orejuelas. A. Orejuela Derecha. B. Orejuela Izquierda.

Posterior a la identificación de la morfología de las ore-
juelas, se realizó la disección de las Venas Pulmonares donde 
se observó un Retorno Venoso Anómalo Total Mixto. (Fig. 4)
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Fig. 4: Retorno Venoso Anómalo Total. I. Drenaje de las Venas Pulmonares Derechas 
A. Vena Cava Superior. B. Vena Cava Inferior. C. Vena Pulmonar Derecha con Drenaje 
Infracardíaco. II. Drenaje de las Venas Pulmonares Izquierdas. A. Arteria Aorta. B. Arteria 
Pulmonar (Atresia Pulmonar). C. Vena Cava Superior Izquierda Persistente. D y D’. Venas 
Pulmonares con Drenaje Infracardíaco.

Por otro lado, debido a los hallazgos previos, se decidió 
realizar la disección de las pleuras y pulmones, en donde se 
identificó al pulmón derecho con morfología conservada, es 
decir, presentaba 2 cisuras y 3 lóbulos. Sin embargo, el pul-
món izquierdo presentaba características morfológicas anor-
males, ya que presentaba 2 cisuras y se encontraba dividido 
en 3 lóbulos adquiriendo una morfología similar al pulmón 
derecho. (Fig. 5)

Fig. 5: Disección de campos pulmonares donde se observa la misma morfología en 
ambos. A. Pulmón Derecho. B. Pulmón Izquierdo.

Una vez finalizada la disección del tórax, se asumió como 
un Síndrome de Heterotaxia, lo que motivó a realizar la di-
sección de la región abdominal para determinar el isomeris-
mo del mismo. 

Para esto se realizó una incisión cutánea transversal a nivel 
del diafragma hasta la línea axilar media de ambos lados, se-
guida de una incisión descendente hasta la cresta ilíaca con 
la finalidad de exponer el contenido abdominal. Inicialmente 
se identificó al hígado y estómago situados en la línea media 
(Fig. 6) asociado con malrotación intestinal, y ausencia del 
bazo por lo que define al caso como Síndrome de Heterota-
xia con Isomerismo Derecho (Asplenia).

Fig. 6: Disección de la región abdominal donde se observa al hígado y estómago ubicado 
en la línea media.

Discusión

La disposición normal de los órganos, conocida como si-
tus solitus, describe el ápex cardíaco a la izquierda, junto con 
el bazo y la curvatura mayor del estómago, mientras que la 
vena cava, el hígado y la vesícula biliar se encuentran hacia 
la derecha. (ver Fig. 7)

En contraste, los Síndromes de Heterotaxia son anomalías 
congénitas raras con afectación multisistémica, agrupados 
bajo la amplia categoría de defectos del situs ambiguo, que 
a menudo plantean dificultades diagnósticas debido a su 
anatomía variada y confusa. El SH incluye una amplia gama 
de malformaciones cardíacas y extracardíacas como se des-
criben en las Tablas I y II.

Como se observa en la Fig. 7, cuando los órganos abdo-
minales y los lóbulos pulmonares se encuentran invertidos, 
se produce una situación conocida como situs inversus de 
modo tal que el atrio izquierdo se sitúa a la derecha y el 
derecho a la izquierda.4

Si el situs visceroatrial no se puede determinar con faci-
lidad, se habla de una situación conocida como “situs in-
determinado” o Heterotaxia. Las dos principales variedades 
son el síndrome de Asplenia (isomerismo derecho o aspec-
to derecho bilateral), que se asocia con un hígado situado 
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Isomerismo Derecho Isomerismo Izquierdo

Orejuelas Auriculares Derechas 
Bilaterales

Orejuelas Auriculares 
Izquierdas Bilaterales

Dextrocardia 30-40% Dextrocardia 30-40%

Discordancia 
Auriculoventricular

Ventrículos Desequilibrados

Ventrículo Derecho Único o de 
Doble Salida

Defectos del Tabique AV Defecto del Tabique AV 
Completo/Incompleto

Mal Posición de los Grandes 
Vasos

Interrupción de la Porción 
Hepática de la VCI

Estenosis/Atresia Pulmonar

Venas Cavas Superiores 
Bilaterales

Vena Cava Superior Izquierda 
Persistente que a veces drena 
en la AI

Drenaje Venoso Pulmonar 
Anómalo Total

Drenaje Venoso Pulmonar 
Anómalo Parcial

Nodo Sinusal Bilateral Nódulo Sinusal Hipoplásico 
(Síndrome del Seno Enfermo)

Nodos AV Emparejados 
(Anterior/Posterior) 
Conformación de Cabestrillo

Nodos AV Únicos/Emparejados

Interrupción entre el Nodo AV 
y los haces de His

Conexión AV Común Asociada 
con Regurgitación de la 
Válvula AV

Ausencia del Seno Coronario Presencia del Seno Coronario

Tabla I: Comparación de las características morfológicas cardiovasculares del isomerismo 
derecho contra el izquierdo. AV: Auriculo - ventricular; VCI: vena cava inferior.

Fig. 7: Esquema de Variaciones en el situs toracoabdominal en las cardiopatías 
congénitas. A. Situs Solitus. B. Situs Inversus Totalis. C. Isomerismo izquierdo (Poliesplenia). 
D. Isomerismo derecho (Asplenia). 

en posición central, ausencia de bazo y los dos pulmones 
morfológicamente derechos, y el síndrome de Poliesplenia 
(isomerismo izquierdo o aspecto izquierdo bilateral), que se 
asocia a múltiples bazos de pequeño tamaño, ausencia de la 
porción intrahepática de la vena cava inferior y morfología 
izquierda de ambos pulmones.4

A continuación, se detalla las diferencias morfológicas 
cardiovasculares y extra cardiovasculares entre el SH con iso-
merismo derecho e izquierdo:

Dentro del isomerismo derecho encontramos al Síndrome 
de Ivermark, el mismo es más frecuente en el sexo masculino, 
con una incidencia estimada de 1 en 15000 personas, que se 
caracteriza por Asplenia o hipoplasia del bazo, con alta mor-
talidad durante el primer año de vida debido al compromiso 
cardiovascular, además que, al no contar con su bazo, tienen 
mayor susceptibilidad a las infecciones.6

Este tipo de anomalía, como bien se describe en la Ta-
bla I, resulta en que la configuración del corazón es dere-
cha, es decir, la morfología de las 2 aurículas y orejuelas son 
derecha. Además, en este tipo de anomalías se encuentran 
alteraciones morfológicas que incluyen el drenaje venoso 
pulmonar anómalo total (DVPAT),7 el cual en nuestro caso 
está presenta dicha alteración de tipo mixto, este subtipo 
tiene una frecuencia de aparición de solo el 5% de todas las 
formas de presentación de DVPAT.

Isomerismo Derecho Isomerismo Izquierdo

Asplenia Poliesplenia

Pulmones Trilobulados con 
Bronquios Eparteriales

Pulmones Bilobulados con 
Bronquios Hipaarteriales

Más Frecuente en Sexo Masculino Más Frecuente en Sexo Femenino

Estómago en Hipocondrio Izquierdo Estómago en Hipocondrio Izquierdo

Hígado Simétrico en la Línea Media Hígado Simétrico en la Línea Media

Rotación Intestinal Anómala Rotación Intestinal Anómala

VCI presente en el 99% de los casos Continuación de la VCI con la Vena 
Ácigos

Vesícula Biliar Presente Vesícula Biliar Ausente/Hipoplásica/
Atresi Biliar

Tabla II: Comparación de las características morfológicas extra cardiovasculares del 
isomerismo derecho contra el izquierdo. VCI: vena cava inferior.

El resto la ocupan la forma supra cardiaca con el 45%, a 
nivel cardiaco un 25%, 25% también para infra cardíacos.8

Por otro lado, el seno coronario, el cual corresponde a una 
estructura típicamente izquierda, usualmente está ausente y 
de un 50-80% de los casos existe la presencia de Vena Cava 
Superior Izquierda Persistente, lo cual coincide con nuestros 
hallazgos.9
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En cuanto a los ventrículos, suelen presentarse con mor-
fología de ventrículo derecho único y/o acompañado de un 
ventrículo izquierdo hipoplásico, como se observó en la di-
sección.10 

Por último, el 85% de los casos se presenta con atresia 
pulmonar o estenosis significativa de la arteria pulmonar 8 
lo cual identificamos en nuestra disección.

Conclusiones

Teniendo en cuenta los hallazgos observados en nuestra 
disección y, considerando los criterios del mismo, llegamos a 
la conclusión de que se trata de un Síndrome de Heterotaxia 
en Isomerismo Derecho también conocido como Síndrome 
de Ivemark, siendo esta subclasificación de Isomerismo De-
recho más mortal que su contraparte Izquierda.


