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INTRODUCCION

Histéricamente, se ha informado que la prevalencia de cardiopatia congénita en el sindrome
KBG es del 10 al 26% de los individuos afectados. Sin embargo, datos recientes sugieren que
puede ser mayor (35%) debido al cribado cardiolégico sistematico y diagndsticos mas precisos
facilitados por pruebas moleculares.

Las anomalias cardiacas observadas con mayor frecuencia incluyen obstrucciones del tracto de
salida del ventriculo izquierdo y defectos septales. Otras menos comunes son la valvula mitral
hendida, la estenosis pulmonar supravalvular, la estenosis de la arteria pulmonar izquierda, el
canal auriculoventricular y la valvula aértica bictispide.

La dilatacién de la raiz adrtica, descrita por primera vez por Nicolini en un paciente con Sd. KBG
de 38 afos , se refiere al agrandamiento de la secciéon proximal de la aorta, que puede ser
grave, ya que aumenta el riesgo de diseccion o ruptura adrtica, que es potencialmente mortal
si no se trata adecuadamente. Esta anomalia cardiovascular se ha observado muy raramente
en pacientes con sindrome KBG y esto puede deberse a su poca frecuencia o a un sesgo de
evaluacion, pues esta parte de la anatomia cardiaca puede ser dificil de evaluar correctamente.

PLANTEAMIENTO DEL SEGUIMIENTO CARDIACO REGULAR

En la evaluacion cardiologica que realizamos al diagnostico del sindrome KBG dentro del
programa de valoracion multidisciplinar en nuestro centro, hemos objetivado dilatacion de la
raiz adrtica en dos de nuestros pacientes en edad pediatrica (6 y 13 afios).

Tras estudio completo se han excluido otras causas que puedan justificar su presencia como
son la enfermedad valvular aértica, trastornos del tejido conectivo como el sindrome de
Marfan, asi como otras patologias adrticas hereditarias.

Debido a la morbilidad asociada a la potencial naturaleza progresiva de la dilatacion de la raiz
adrtica, creemos que es importante realizar evaluaciones ecocardiograficas seriadas y no solo
al diagnéstico de la enfermedad.

La ecocardiografia transtoracica es la principal técnica de diagnéstico por imagen para evaluar
los didametros adrticos y es conocida por su seguridad y confiabilidad.

Las pautas de las principales sociedades cientificas de ecocardiografia describen los métodos y
las ubicaciones para medir la aorta, asi como también especifican las diferentes técnicas de
medicién en la poblacion pediatrica y adulta, que es fundamental a tener en cuenta en en el
seguimiento a largo plazo de los pacientes.



CONCLUSION

Si bien el sindrome de KBG se caracteriza principalmente por la presencia de rasgos
dismorficos, baja estatura, anomalias esqueléticas, retraso psicomotor y anomalias
conductuales, es esencial estar alerta ante posibles problemas cardiovasculares, que parecen
ser mas frecuentes que lo informado previamente en estudios clinicos.

La dilatacion de la raiz aortica es una afeccion cardiovascular poco comun en este sindrome y
plantea interrogantes sobre su etiopatogenia aln no explicada. Debido a la morbilidad
asociada a su potencial naturaleza progresiva, creemos que es importante realizar
evaluaciones ecocardiograficas seriadas y no solo al diagnéstico de la enfermedad. Por este
motivo es necesaria la participacion de un cardidlogo pediatra en la evaluacién
multidisciplinaria de estos pacientes.

Para garantizar una transiciéon sin problemas de la atencién cardiolégica pediatrica a la del
adulto, es fundamental utilizar la metodologia de medicién correcta segin la edad del
paciente. De esta forma se pueden evitar errores en la evaluacién de la progresion de la
enfermedad que podrian generar pruebas de imagen adicionales innecesarias y/o modificar el
momento de posibles intervenciones.

Un plan de seguimiento y tratamiento regular y multidisciplinario es primordial para mejorar la
calidad de vida y los resultados de los pacientes con sindrome de KBG.



