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Resumen

La muerte subita cardiaca en adultos jovenes suele ser la primera ma- Palabras clave:
nifestacion de una enfermedad cardiaca subyacente que no habia sido Anomalia de Ebstein;
diagnosticada previamente. Se presenta un caso de muerte subita en Valvula tricuspide;
un varén de 33 anos, ocurrida inmediatamente después de realizar un Insuficiencia cardiaca;
esfuerzo fisico importante. La autopsia puso de manifiesto la existencia Muerte subita;

de una enfermedad de Ebstein que no habia sido diagnosticada en vida Patologia forense.

del paciente. La anomalia de Ebstein es una malformacién congénita
muy infrecuente que afecta a la valvula tricuspide y se caracteriza, en-
tre otros hallazgos, por una severa dilatacion de la auricula derecha
con desplazamiento de los velos septal y posterior hacia el apex del
ventriculo derecho y atrializacion de parte del mismo. Hasta donde al-
canza nuestro conocimiento, se trata del primer caso diagnosticado
tras autopsia forense en Panama. Es una anomalia muy infrecuente que
presenta dificultades diagnosticas por lo que no suele ser identificada
en vida. Por tanto, es necesario que los patologos y médicos foren-
ses estén familiarizados con la misma y la tengan presente entre los
diagnosticos diferenciales en casos de muerte subita, especialmente
en adolescentes y adultos jovenes. Finalmente, se realiza un recorrido
historico por la interesante vida y obra del Dr. Wilhelm Ebstein.

Abstract

Sudden cardiac death in young adults is often the first manifestation of Key words:

an underlying cardiac disease not diagnosed previously. We present the Ebstein’s anomaly;
case of sudden death in a 33-year-old male which occurred immediately Tricuspid valve; Heart
after significant physical exertion. The autopsy revealed the existence of failure; Sudden death;
Ebstein’s disease that had not been diagnosed during the patient’s lifeti- Forensic pathology.

me. Ebstein’'s anomaly is a very rare congenital malformation that affects
the tricuspid valve and is characterized, among other findings, by a severe
dilatation of the right atrium with displacement of the septal and posterior
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leaflets towards the apex of the right ventricle with atrialization of part of
it. As far as we know, this is the first case diagnosed after forensic autopsy
in Panama. Due to its low frequency, this anomaly presents diagnostic cha-
llenges so it is not usually identified in life. Therefore, it is necessary for pa-
thologists and forensic specialists to be familiar with it and to bear in mind
among the differential diagnoses in cases of sudden death, especially in
adolescents and young adults. Finally, a historical journey through the
interesting life and work of Dr. Wilhelm Ebstein is carried out.

1. INTRODUCCION

El complejo de la valvula tricuspide consiste en
el anillo fibroso, las tres valvas (anterior, pos-
terior y septal), el ventriculo derecho, los mus-
culos papilares y las cuerdas tendinosas. Se
encuentra entre la auricula derecha y el ventri-
culo derecho y se coloca en posicidon mas api-
cal que la valvula mitral. Su funcion es regular
el flujo de sangre desde la auricula derecha al
ventriculo derecho y evitar que la sangre fluya
hacia atras.

La anomalia de Ebstein es una malformacion
congénita muy infrecuente que afecta a la val-
vula tricuspide y ocurre en aproximadamente
1/200.000 nacidos vivos lo que representa me-
nos del 1% de todas las cardiopatias congénitas.
Se caracteriza, entre otros hallazgos, por una
severa dilatacion de la auricula derecha con
displasia de la valvula tricuspide, alargamiento
de la valva anterior en forma de “vela" y despla-
zamiento hacia el apex de las valvas posteriory
septal que dividen al ventriculo derecho en dos
partes. La parte que corresponde a la via de en-
trada es la porcion atrializada, mientras que la
otra porcion, que incluye la parte trabeculary la
via de salida, constituye el ventriculo derecho
funcional (1).

En la mayor parte de los casos hay una comuni-
cacion interauricular que determina un shunt
derecha-izquierda, bien como consecuencia
de un defecto septal auricular tipo ostium
secundum o un foramen ovale permeable.
Generalmente se asocia a alteraciones pro-
pias de la valvula con insuficiencia tricuspi-
dea que evoluciona a insuficiencia cardiaca
y la presencia de arritmias por pre-excitacion
ventricular que pueden desencadenar una
muerte subita (1,2).

Se presenta un caso de enfermedad de Ebs-
tein diagnosticada tras la autopsia forense en
un varon de 33 anos que fallecio subitamente
después de realizar un esfuerzo fisico intenso.
Hasta donde alcanza nuestro conocimiento, se
trata del primer caso diagnosticado tras autop-
sia forense en Panama.

2. ANTECEDENTES HISTORICOS

Wilhelm Ebstein (Figura 1) nacié en el seno
de una familia de judios alemanes el 27 de

Figura 1. Wilhelm Ebstein. Fotografia de Nicola
Perscheid (1906). The British Museum.
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noviembre de 1836 en la ciudad de Jawor, baja
Silesia Alemana en aquella época. A la edad
de 19 anos comenzo sus estudios de medicina
en la Universidad de Breslau, capital de
Prusia y que después de la Il Guerra Mundial
se convirtio en la actual ciudad polaca de
Wroclaw, pero a los pocos meses se traslado
a la universidad de Berlin donde conocid
al eminente patologo Rudolf Virchow. Se
graduo en 1859 y en 1861 comenzo a trabajar
como medico asistente en el “Allerheiligen
Hospital" (Hospital de Todos los Santos) de
Breslau y posteriormente como prosector
en el laboratorio de fisiologia e histologia
dirigido por el Prof. H. Heidenhain. En 1869
defendio su tesis de habilitacion "Die Recidive
des Typhus" (Las Recidivas del Tifus) que le
acreditaba como profesor universitario. Su
carrera fue interrumpida por el inicio de la
guerra Franco-Prusiana por lo que tuvo que
ir al frente. Al regresar, en 1874 fue nombrado
profesor de medicina en la universidad de
Gottingen hasta que se jubiléo en 1906. Murid
el 22 de octubre de 1912 a la edad de 76 anos
debido a una apoplejia cerebral. Ademas
de la displasia de la valvula tricuspide, su
nombre esta unido a otras enfermedades como
la vacuolizacion del citoplasma de los tubulos
renales en el coma diabético.

A lo largo de su vida profesional, el Dr. Ebs-
tein publicoé 237 articulos sobre diferentes
temas de medicina interna: obesidad, diabe-
tes, gota, litiasis, escorbuto y metabolismo
de las purinas. Solo publicd 12 articulos de
cardiologia y patologia cardiovascular y el
primero de ellos esta relacionado con la en-
fermedad que lleva su nombre.

El 28 de junio de 1864, el Hospital de Todos
los Santos de Breslau (Alemania) admitié el
ingreso de Joseph Prescher, trabajador de 19
anos, debido a la clinica de disnea y palpita-
ciones que presentaba desde su nacimien-
to. EL Dr. Kornfeld, responsable del paciente,
describio un cuadro clinico que indicaba una
cardiopatia congénita: caquexia, cianosis se-
vera, disnea que le obligaba a dormir senta-
do en la cama, ingurgitacion marcada de las
venas yugulares que se movian en sincronia
con el latido cardiaco y un aumento de la si-
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lueta cardiaca detectado a la percusion. EL
paciente presentd un deterioro de su esta-
do y fallecio por edema pulmonar a los ocho
dias del ingreso, 05:30 h del 6 de julio de
1864.

El Dr. Ebstein, que tenia 28 anos en ese mo-
mento, realizo la autopsia el dia 7 de julio de
1864, a las 30 h de la muerte. En 1866 publico
el caso Ueber einen sehr seltenen Fall von Insu-
fficienz der Valvula tricuspidalis, bedingt durch
eine angeborene hochgradige Missbildung
derselben (Una causa muy rara de insuficien-
cia tricuspide causada por una malformacion

238 W, Ebstein:

Ueber einen sehr seltenen Fall von Insufficienz der
Valvula tricuspidalis, bedingt durch eine angeborene

hochgradige Missbildung derselben.
Von

Dr. WiLnery Epstei,

Assistenzarzt und Prosector am Allerheiligen Hospitale in Breslan,

(Hierzn Taf VIIL)

Der Fall, welehen ich in den nachfolgenden Blittern ge-
nauer erirtern will, bietet nicht nur in pathologisch - anatomi-
scher, m.mdern_ auch in klinischer Bezichung ein sehr grosses
Interesse.  Denn er betrifft eine Insufficienz der Tricuspidal-

klappe, welche dureh ecine vollkommene angeborene Verbildung
derselben bedingt war: ein Vorkommen, welehes, soviel mir
bekannt, noch nicht Gegenstand g er anat her und
dratlicher Beobachtung geworden ist. Denn es sind bekanntlich
die primiiv auftretenden Tricuspidalinsufficienzen nicht nur unter
den Klappenfehlern die seltensten, sondern sie sind auch, die
geringen Ausnahmen abgerechnet, wo Abscesse des Septum ven-
triculorum nach dem rechten Ventrikel perforiren und die Klappe
von ihrer Insertionsstelle ablisen, nur als Folgezustinde foetaler
Entziindung der Tricuspidalklappe beschrieben worden:  Der
Fall wurde auf der ersten medicinischen Abtheilung des Aller-
heiligen Hospitals unter Leitung des dirigirenden Avztes Herrn
Sanitiitsrath Dr. v. Pastau beobuchtet, welcher mir die Bewm-
beitung desselben giitigst iberlassen hat. Herr Dr. med. Korn-

Figura 2. Primera pagina del trabajo original
del Dr. Wilhelm Ebstein publicado en Archiv ftr
Anatomie, Physiologie und wissenschaftliche
Medizin (1866).
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Figura 3. Illustracion del Dr. Wyss que acompanaba a la publicacion del Dr. Ebstein (lamina VIII).

Izquierda: Corazon con apertura de la auricula y ventriculo derechos mediante incision en el
borde lateral. Derecha: Apertura del ventriculo derecho mediante incision desde el vertice hasta el
tracto de salida en la valvula pulmonar. (https://www.biusante.parisdescartes.fr/histmed/medica/

page?epo0270&p=1)

congeénita) en la revista Archiv fur Anatomie,
Physiologie und wissenschaftliche Medizin (Ar-
chivos de Anatomia, Fisiologia y Medicina
Cientifica) (3) (Figura 2), acompanado de unas
precisas y meticulosas ilustraciones realizadas
por el Dr. Wyss (Figura 3).

En la descripcion macroscopica del corazon men-
cionaba “que estaba dilatado y aumentado de ta-
mano, con un diametro longitudinal desde el pe-
diculo al apex de 14 cm y un diametro transversal
maximo de 14,6 cm; de los que 7,6 cm correspon-
dian al ventriculo derecho. El apex estaba forma-
do por ambos ventriculos. En el ventriculo dere-
cho observo una apariencia extraordinariamente

anormal de la valvula tricuspide, la valva anterior
estaba alargada y tenia numerosas fenestracio-
nes y las valvas posterior y septal hipoplasicas y
adheridas al ventriculo derecho. La pared de la
parte atrializada del ventriculo derecho era del-
gada, la auricula derecha estaba dilatada y es-
taba presente un foramen ovale permeable” (3).

En sus comentarios, el Dr. Ebstein considero
que el mas importante de los tres componen-
tes de la anomalia era la severa malformacion
de la valvula tricuspide. El segundo componen-
te, la ausencia de la valvula de Tebesio, no te-
nia ningun papel en el defecto fisiopatologico.
El tercer componente, el foramen ovale permea-
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ble, permitia la comunicacién derecha-izquier-
da con la consiguiente cianosis, un aspecto que
pasod desapercibido por el Dr. Ebstein y que se
puede considerar como el unico punto débil de
su analisis (1,4).

El término enfermedad de Ebstein (Ebsteinsche
Krankheit) permanecio practicamente desapare-
cido de la literatura médica hasta que Schiebler
et al (1968) realizaron la traduccion del articulo
original del aleman al inglés (5).

3. PRESENTACION DEL CASO

3.1 Circunstancias de la muerte

Se trata de un varon adulto joven de 33 anos
de edad, grupo ancestral negro, con ante-
cedentes de soplo cardiaco detectado en la
infancia, anemia, insuficiencia venosa perifée-
rica y cirrosis hepatica. No realizaba control
ni tratamiento médico de estas patologias vy
en los dias previos no manifestd ninguna sin-
tomatologia. Mientras realizaba un ejercicio
fisico intenso (carga de dos tanques de agua
de 25 kg cada uno), presento dolor toracico de
unos minutos de duracion y cayo desplomado
al suelo siendo asistido inicialmente por los
familiares que realizan los primeros auxilios y
llaman al servicio de emergencias. Cuando el
equipo de emergencias acude al domicilio lo
encuentran en asistolia y sin signos vitales por
lo que confirman el fallecimiento y activan el
protocolo judicial.

3.2 Autopsia

Varon de 166 cm de tallay 75,5 kg de peso (IMC
de 27,2 kg/m?3), que no presentaba ningun tipo
de lesion traumatica ni evidencia de asistencia
meédica.

Se realizé una autopsia completa con examen
macroscopico de todos los 6rganos y estudio
detallado del corazén. A la vista de los antece-
dentes del caso, circunstancias de la muerte y
resultados de la autopsia macroscopica se con-
siderd que no era necesario realizar un estudio
histopatologico complementario. Obviamente,
tampoco se estudid el sistema de conduccion
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cardiaco. Al tratarse de un caso excepcional, se
decidio no alterar el corazén y conservarlo inte-
gro como material para docencia e investigacion.

Se practicd un analisis toxicolégico en sangre
y humor vitreo que fue negativo para etanol,
medicamentos, drogas de abuso y sustancias
psicoactivas.

La autopsia confirmo la cirrosis hepatica y puso
de manifiesto un corazon aumentado de tama-
no y dilatado (680 g), siendo el peso esperado
segun peso corporal de 353 g (intervalo 267-
440 g) (12, 6). Epicardio liso y brillante con fo-
cos macroscopicos leves de fibrosis. Eje trans-
versal de 14.5 cm y longitudinal de 17.5 cm. Los
espesores de las paredes ventriculares eran;
ventriculo derecho 0,4 cm; ventriculo izquier-
do 1,3 cm y septo 1,3 cm. Cavidad ventricular
derecha 7 cm y cavidad ventricular izquierda
3,5 cm. El tabique interventricular estaba des-
plazado hacia la izquierda. Las arterias coro-
narias tenian un origen y distribuciéon normal
(dominancia derecha) y a los cortes seriados
tenian la luz vascular permeable sin placas de
ateroma.

Teniendo en cuenta la hipertrofia cardiaca y la
dilatacion de las cavidades se decidio realizar
una apertura en cuatro camaras en lugar del
corte recomendado en mesocardio. Macros-
copicamente, en el corte del corazén en cua-
tro camaras, se observd la existencia de una
anomalia de la valvula tricuspide (anomalia
de Ebstein) con desplazamiento hacia el apex
de la insercion del velo septal y, fundamen-
talmente, del velo posterior que estaba uni-
do a la pared libre subyacente por numerosos
puentes musculares. Una porcion importan-
te del ventriculo derecho estaba atrializado,
mientras que el ventriculo derecho funcional
estaba notablemente reducido. Las paredes
anterior y posterior de la porcion atrializada
delventriculo derecho eran muy delgadas de-
bido a la ausencia parcial de miocardio pre-
sentando transiluminacion positiva. Los velos
septales y posteriores de la valvula tricuspi-
de eran displasicos y como consecuencia del
desplazamiento, determinaban también una
insuficiencia tricuspidea, que contribuyo a la
dilatacion de la auricula derecha. Como ano-
malia asociada presentaba una comunicacion
interauricular y un foramen ovale permeable
lo que permitia el shunt derecha-izquierda
(Figura 4).
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4. DISCUSION

Se presenta un caso de enfermedad de Ebstein
que debuta como muerte subita en un varon jo-
ven tras la realizacion de un ejercicio fisico in-
tenso por lo que fue objeto de autopsia forense.

La esencia de la malformacion de Ebstein radi-
ca en que los velos de la valvula tricuspide no
estan unidos de forma normal al anillo valvular
lo que produce un alargamiento de la valva an-
terior en forma de “vela" y desplazamiento ha-
cia el apex de las valvas posterior y septal. Por
otro lado, la funcion del velo anterior tambiéen
puede verse afectada como consecuencia de
la presencia de fenestraciones y anclaje de las
cuerdas tendinosas (1,7). El orificio de la val-

vula tricuspide efectiva esta desplazado hacia
abajo dentro de la cavidad del ventriculo de-
recho, en la union de la via de entrada y los
componentes apico-trabeculares del ventricu-
lo derecho (1,7). La valvula tricuspide desplaza-
da divide al ventriculo derecho en dos partes.
La porcion que corresponde a la via de entrada
esta funcionalmente integrada con la auricula
derecha (porcion atrializada), mientras que la
porcion correspondiente a la via de salida y la
parte apico-trabecular constituye el ventricu-
lo derecho funcional. La parte atrializada del
ventriculo tiene una pared mas delgada que la
parte distal funcional del ventriculo derecho
debido a la ausencia parcial del miocardio por
lo que algunos autores la denominan atrializa-
cion anatomica (1,7). Una comunicacion inte-

Figura 4. Corte en cuatro camaras del corazon. A: mitad anterior. B: mitad posterior. Se observa
importante adelgazamiento de la pared del ventriculo derecho atrializado debido a la ausencia
de miocardio ("). Abreviaturas: AD (auricula derecha), Al (auricula izquierda), CIA (comunicacion
interauricular), FO (foramen ovale), VAT (velo anterior de la valvula tricuspide), VPT (velo posterior
de la valvula tricuspide), VST (velo septal de la valvula tricuspide), VI (ventriculo izquierdo), VDA
(ventriculo derecho atrializado), VDF (ventriculo derecho funcional)
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rauricular en la forma de ostium secundum esta
presente en el 80-90% de los casos y en los
restantes hay un foramen ovale permeable que
produce un shunt derecho-izquierdo. Un septo
interatrial integro es raro y solo se ve en adul-
tos. El desplazamiento inferior del velo septal
esta asociado con una discontinuidad del cuer-
po fibroso centraly del anillo ventricular septal
lo que determina la aparicion de conexiones
atrioventriculares accesorias con taquicardias
por reentrada y pre-excitacion ventricular que
se pueden manifestar en forma de muerte su-
bita sin ningun prodromo (1,7,8).

La anomalia de Ebstein se suele presentar de
forma aislada, pero hasta el 35% de los casos
se asocia a otras malformaciones cardiacas
como la estenosis/atresia pulmonar, trans-
posicion corregida de las grandes arterias,
aorta bicuspide, estenosis subadrtica, coar-
tacion aodrtica, prolapso de la valvula mitral,
defectos septales ventriculares y ventriculo
izquierdo no compactado (1,7,9). En el pre-
sente caso, la anomalia de Ebstein se presen-
to de forma aislada en su forma clasica, tal
como fue descrita originalmente por este au-
tor, asociada unicamente a una comunicacion
interauricular.

La malformacion de Ebstein se considera rela-
cionada con un defecto en el proceso de dela-
minacion del tejido valvular tricuspideo desde
el miocardio ventricular durante la embriogé-
nesis, aunque el mecanismo por el que esto
ocurre no se conoce completamente (1,7).

La mayor parte de los casos son esporadicos y
la forma familiar de la enfermedad de Ebstein
es muy rara (7). En un estudio genético realiza-
do en 26 familias con enfermedad de Ebstein
se evaluaron 93 de 120 familiares en primer
grado y en ninguno se encontro la anomalia,
pero dos familiares en primer grado tenian de-
fectos en el septo ventricular y otro, que murio
a los 7 meses se informdé como debido a una
cardiopatia congénita. En familiares mas leja-
nos habia 6 con cardiopatias congénitas inclu-
yendo a 2 con defectos en el septo ventricular
y 2 con tetralogia de Fallot (10).

Carpentier et al (1988) propusieron una clasi-
ficacion de la anomalia de Ebstein en cuatro
tipos: tipo a) el volumen del ventriculo dere-
cho verdadero es adecuado; tipo b) existe un
amplio componente atrializado del ventriculo
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derecho, pero el velo anterior de la valvula se
mueve libremente; tipo ¢) los movimientos del
velo anterior estan restringidos severamente
y pueden ocasionar una obstrucciéon al tracto
de salida del ventriculo derecho; tipo d) existe
una completa atrializacion del ventriculo ex-
cepto por un pequeno componente infundibu-
lar (11).

Los sintomas fundamentales de la anomalia
de Ebstein son la cianosis, insuficiencia car-
diaca derecha, arritmias y muerte subita que,
en ocasiones, es el primer sintoma de la en-
fermedad sobre todo en personas por debajo
de los 15 anos (7.12). Las variaciones hemodi-
namicas y la presentacién clinica dependen
de la edad de presentacion, la severidad ana-
tomica y el grado de comunicacion interatrial
con shunt derecho-izquierdo. Algunos pacien-
tes pueden vivir hasta los setenta u ochenta
anos, mientras que otros fallecen en el primer
ano de vida o en la infancia precoz. Cuando
la displasia de la valvula tricuspide es parti-
cularmente severa y se asocia con hipoplasia
del miocardio ventricular derecho la manifes-
tacion clinica ocurre de forma muy precoz,
incluso en la vida fetal o postnatal inmediata
con fallecimiento debido a insuficiencia car-
diaca congestiva. La enfermedad de Ebstein
es una de las cardiopatias congénitas sinto-
maticas intrauterinas.

El mayor problema clinico de los adolescen-
tes y adultos con esta enfermedad es la ines-
tabilidad eléctrica que puede ser debida a
pre-excitaciéon ventricular con taquiarritmias
supraventriculares por reentrada o con flutter
o fibrilacion auricular debido a la progresiva
dilatacion auricular o a la asociaciéon de ambos
(7.8).

La incidencia de muerte subita en pacientes
con anomalia de Ebstein es bajay se estima en
torno al 3,5% de los pacientes adultos con car-
diopatias congénitas que mueren subitamente
como consecuencia de una arritmia cardiaca
(13). En una serie de 60 pacientes que fueron
seguidos durante un periodo de 20 anos, solo
se produjeron 2 fallecimientos (3,3%) (14). No
obstante, en pacientes jovenes y sobre todo
adolescentes asintomaticos o con escasos
sintomas (soplo incidental), la muerte subita
puede ser la primera manifestacion de la en-
fermedad por lo que seran objeto de autopsia
forense (12).
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De los 1.320 casos que constituyen la colec-
cion anatomica de cardiopatias congénitas
de la Universidad de Padua (ltalia), 33 es-
pecimenes presentan la tipica malformacion
de la valvula tricuspide conocida como en-
fermedad de Ebstein. La anomalia es aislada
en 15 casos (8 varones y 7 mujeres con edad
comprendida entre 1 dia y 72 anos, media
de 8 anos) y asociada con otras anomalias
cardiacas mayores en los restantes 18 ca-
sos. Curiosamente, uno de los 15 casos con
enfermedad de Ebstein aislada, mujer de 11
anos, fallecio subitamente durante un es-
fuerzo como el caso objeto de esta publi-
cacion (1).

La descripcion del caso presenta algunas Li-
mitaciones relacionadas con la ausencia de
un estudio histologico del corazon vy, fun-
damentalmente, del sistema de conduccidn
lo que podria haber aportado una mayor
informacion sobre la presencia de vias ac-
cesorias que ayudarian a entender mejor el
sustrato de la arritmia ventricular y muerte
subita. No obstante, consideramos que este
aspecto no le resta importancia al diagnos-
tico macroscopico y al interés del caso des-
de el punto de vista clinico-patologico.

5. CONCLUSIONES

La Anomalia de Ebstein es un defecto cardia-
co congénito muy infrecuente caracterizado
por una displasia de la valvula tricuspide
que puede estar asociada a la aparicion de
vias accesorias auriculo-ventriculares con
pre-excitacion ventricular y riesgo de muer-
te subita.

En pacientes jovenes la enfermedad puede
debutar en forma de muerte subita por lo que
seran objeto de autopsia forense.

Es importante que los patologos y médicos
forenses esten familiarizados con la misma
y la tengan presente entre los diagnosti-
cos diferenciales de la autopsia. El exa-
men minucioso del corazdén, especialmente
las valvulas cardiacas, debe formar parte
del protocolo de autopsia en los casos de
muerte subita, sobre todo en ninos y adul-
tos jovenes.
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