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Un tipo de válvula aórtica bicúspide poco frecuente
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A rare type of bicuspid aortic valve

Abstract

The bicuspid aortic valve corresponds to the most common 
valve defect in the general population. This can present 
asymptomatically as an incidental finding or symptomatica-
lly due to valve disease (stenosis and regurgitation), aorto-
pathy, and infective endocarditis. Imaging techniques such 
as transthoracic and transesophageal echocardiography are 
fundamental pillars in diagnosis and treatment, determining 
the need for surgical intervention and the type of surgery to 
be performed. The case of a young patient with a less fre-
quent bicuspid aortic valve phenotype is presented.
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PRESENTACIÓN DE CASOS

Introducción
La válvula aórtica bicúspide (VAB) es el de-
fecto valvular congénito más común, afectan-
do al 0.5-2% de la población, representando 
una causa frecuente de estenosis e insuficien-
cia valvular aórtica. Se define por la presencia 
de 2 comisuras en la válvula aórtica en sísto-
le. Sin embargo, la morfología de las VAB es 
muy variable, describiéndose desde válvulas 
con 2 velos y 2 comisuras hasta válvulas con 
3 velos fusionados por 1 o 2 rafes que dejan 
2 o 1 comisuras, respectivamente.1 Con fre-
cuencia se utiliza la clasificación de Sievers 
y Schmidtke, basada en las características de 
la pieza quirúrgica, aunque existen varias cla-
sificaciones que incluyen otros aspectos mor-
fológicos de la válvula y de la aorta. Usando 

el número de rafes, la VAB se puede clasificar 
como tipo 1 (1 rafe), tipo 2 (2 rafes) y tipo 
0 (sin rafe) (Figura 1), siendo este último el 
menos frecuente.2 A continuación se presenta 
el caso de un paciente joven con hallazgo eco-
cardiográfico de VAB tipo 0. 

Caso clínico
Paciente masculino de 21 años con antece-
dentes de hipertensión arterial (HTA) diag-
nosticada hace un año, asintomático, en tra-
tamiento con atenolol de 50 mg 2 tabletas al 
día. Examen físico y signos vitales normales, 
se decide realizar estudios para descartar HTA 
secundaria. Se realiza estudio imagenológi-
co con ecocardiograma transtorácico (ETT) 
que evidencia válvula aórtica bicúspide, con 
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presencia de solo dos velos en disposición 
anteroposterior, determinando insuficiencia 
aórtica moderada, vena contracta de 6 mm, 
sin estenosis (Figura 2-4). El ecocardiograma 
transesofágico (ETE) confirma el diagnóstico 
de VAB tipo cero y determina insuficiencia 
aórtica leve, sin estenosis significativa (Figu-
ra 5). Se realiza angiografía por tomografía 
computarizada (TC) de tórax que no muestra 
alteraciones de la arteria aorta. En vista de no 
presentar disfunción valvular clínicamente 
significativa ni síntomas, se decide realizar 
seguimiento clínico y ecocardiográfico.

Discusión
La VAB tipo 0 es una patología poco frecuen-
te. En el estudio de Sievers y Schmidtke se 
evidenció una prevalencia de VAB tipo 0 del 
6%, siendo de disposición anteroposterior un 
2% de todos los casos de VAB.2 En un estu-
dio danés publicado en 2021 se observó una 
prevalencia de VAB tipo 0 del 8.7%, siendo la 
VAB tipo 2 la menos frecuente, aunque tales 
diferencias fueron explicadas por característi-
cas de la muestra estudiada y los criterios de 
derivación a centros terciarios incluidos en di-
cho estudio.3 En Chile existen pocos casos pu-
blicados de VAB tipo 0 desde la masificación 
de la clasificación de Sievers el año 2007. En 
nuestro país se han publicado dos grandes se-
ries de VAB insuficiente por el grupo de tra-
bajo del Dr. Zalaquett en 2005 y 2016, reu-
niendo una experiencia de trabajo de 20 años 
y 29 pacientes, donde no se reporta ninguna 
VAB tipo cero.4,5 Un caso expuesto de ma-
nera indirecta se reporta en otra publicación 
del Dr. Zalaquett respecto de la anatomía de 
la válvula aórtica, donde se muestra una foto-
grafía intraoperatoria de una  VAB tipo 0, con 
una extensa calcificación y clara apertura en 
“rendija”.6 Un estudio chileno publicado re-
cientemente que evaluó el reemplazo valvular 
aórtico transcatéter (TAVR) con el dispositivo 
MyVal balón expandible en pacientes con es-
tenosis aórtica severa de alto riesgo, incluyó 3 

pacientes con VAB, de los cuales uno era tipo 
0.7 La relevancia de la identificación del VAB 
tipo 0 está en su asociación con un gradien-
te de presión transprotésico residual más alto 
que otros tipos de BAV después del TAVR y 
el menor éxito del dispositivo posterior al pro-
cedimiento en comparación con otras VAB.8 
Pese a los avances en el conocimiento de las 
bases genéticas que determinan el desarrollo 
de la VAB, ha sido complejo determinar a ca-
balidad todos los fenómenos fisiopatológicos 
involucrados, ya que existe una marcada he-
terogeneidad genética, ya sea dentro del con-
texto de cromosomopatías o también dentro 
de enfermedades genéticas subyacentes y su 
relación con el ambiente.  La VAB puede con-
siderarse como un trastorno autosómico do-
minante con baja penetrancia y expresividad 
variable.9 Es útil clasificar las VAB relaciona-
das con enfermedades genéticas en dos gran-
des grupos; por un lado tenemos todas aque-
llas alteraciones que se engloban en síndromes 
clínicos complejos, como la alteración del gen 
FBN1 (síndrome de Marfan) o del TGFBR1/2 
(síndrome de Loeys-Dietz), y por otro lado, 
aquellas alteraciones no sindrómicas; de las 
cuales se describen las alteraciones en diver-
sos genes, como por ejemplo GATA, PITX2 o 
CLIP2, entre otras.9 Es importante destacar la 
vía NOTCH1, una de las más estudiadas ac-
tualmente, la cual tiene un papel determinante 
en la cardiogénesis, debido a su participación 
en la formación de las almohadillas endocár-
dicas por medio de la transición epitelio-me-
senquimal endocárdica y la remodelación de 
la válvula aórtica inmadura, así como también 
posee un papel fundamental en la embriogé-
nesis en general y en la señalización celular.10 
Se ha descrito que los genes GATA están im-
plicados en la valvulogénesis, por lo que mu-
taciones de pérdida de función de los factores 
de transcripción GATA 4, GATA 5 y GATA 
6, se asocian al desarrollo de BAV.11-12 Final-
mente, se han descrito con mayor frecuencia 
cambios epigenéticos como la hipermetilación 
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en las regiones GATA4 y la hipometilación en 
ACTA2 en pacientes con VAB.13

El estudio de elección para el diagnóstico de 
VAB es mediante el ETT, en el cual es po-
sible visualizar signos indirectos, tales como 
presencia de domo sistólico, cierre excéntri-
co de la válvula, redundancia y prolapso de 
los velos, visualización de rafes y de orificio 
elíptico de la válvula durante la sístole y alte-
ración en el patrón de apertura valvular. Este 
estudio tiene un rendimiento aceptable, con 
una sensibilidad que va desde el 78 al 92 % 
y una especificidad del 96 %.14 Además, nos 
permite evaluar la presencia de estenosis o 
insuficiencia aórtica, determinar el grado dis-
función valvular y descartar la presencia de 
malformaciones asociadas, tales como: dila-
tación de la raíz aórtica y defectos septales. 
La capacidad de discriminar imagenológica-
mente el tipo de VAB mediante ETT no ha 
sido estudiado y es probable que dependa de 
la experiencia del ecografista, la ventana eco-
gráfica del paciente y el grado de calcificación 
de los velos. En nuestro paciente la ventana 
ecográfica era favorable, lo que permitió una 
correcta caracterización de la disposición de 
los velos aórticos y sospechar la presencia de 
VAB tipo cero.
La ETE corresponde a un método más in-
vasivo, pero con un alto rendimiento para el 
diagnóstico de VAB y con mayor capacidad 
de discriminar morfológicamente entre los 
distintos subtipos de VAB, sobre todo cuando 
la ETT ofrece duda diagnóstica. La resonan-
cia magnética cardíaca es otra alternativa para 
evaluar la anatomía valvular, permitiendo 
además cuantificar el volumen regurgitante, 
así como también evaluar cardiopatías congé-
nitas complejas.14

En cuanto al tamizaje, estudios indican que la 
prevalencia de esta condición entre los fami-
liares de primer grado de pacientes con VAB 
es cercana al 10%, por lo que se recomienda 
realizar ETT a los familiares de primer grado.15 
Las complicaciones de la VAB son diversas, 

entre las que destacan disfunción valvular 
(estenosis e insuficiencia aórtica) con mayor 
riesgo de endocarditis infecciosa y aortopa-
tía.16 En relación a la disfunción valvular, en 
distintas series de casos se ha observado que 
hasta un 60-70% de los pacientes portadores 
de VAB no desarrollan disfunción valvular 
durante el período de seguimiento, incluso 
manteniendo una esperanza de vida similar a 
la población sana.5 Recientemente, se publi-
có un estudio longitudinal que incluyó 761 
pacientes con VAB, de los cuales 37 presen-
taban VAB tipo 0. Se observó que durante el 
seguimiento la presencia de VAB tipo 0 no se 
asoció de forma estadísticamente significativa 
con mayor progresión a disfunción valvular 
moderada a severa ni a mayor requerimiento 
de cirugía de reemplazo valvular en compara-
ción con otras VAB.16

En estudios previos se ha observado que los 
pacientes con VAB tienen una mayor probabi-
lidad de tener endocarditis infecciosa, cerca-
no al 10-30%, sin embargo, estudios recientes 
indicarían que el riesgo es significativamente 
menor, en torno al 2%.16 Según la evidencia 
actual, no hay evidencia de que algún tipo de 
VAB se asocie con mayor riesgo de endocar-
ditis infecciosa.
Las aortopatías son frecuentes en pacientes 
con VAB. En primer lugar, la dilatación aór-
tica afecta entre el 20-84% de los pacientes 
con VAB.3-17 Estos pacientes suelen presentar 
dilatación aórtica desde de la raíz de la aorta 
ascendente, siendo la dilatación aislada de la 
aorta ascendente (con preservación de la raíz 
aórtica) más infrecuente.18 La tasa de expan-
sión de la aorta en estos pacientes varía entre 
0,2 y 2,3 mm/año, por lo tanto es recomen-
dable realizar controles periódicos con ETT, 
resonancia magnética cardíaca o angiografía 
por TC de tórax.19,20 La disección aórtica co-
rresponde a una de las complicaciones más 
graves que se pueden presentar dentro de la 
historia natural de la patología; diversos estu-
dios reportan una incidencia de entre el 0.1 % 
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al 5%, incidencia sujeta a la funcionalidad de la 
válvula aórtica y al diámetro aórtico. La tasa de 
supervivencia a los 25 años se encuentra cerca-
na al 80%, en donde el riesgo disminuye ante la 
vigilancia y la intervención quirúrgica precoz.21  
Con respecto al tratamiento, de momento no se 
ha demostrado que algún tratamiento farmaco-
lógico tenga efecto en la reducción de la progre-
sión de la dilatación aórtica. En el caso de pre-
sentar concomitantemente hipertensión arterial, 
se debe realizar un adecuado control de la pre-
sión arterial según las recomendaciones de las 
guías clínicas.22 Algunos estudios han evaluado 
el rol de los hipolipemiantes, aunque no está cla-
ro su efecto en el desarrollo y progresión de la 
patología valvular degenerativa, especialmente 
en pacientes jóvenes, por lo que las guías inter-
nacionales no recomiendan su uso para retrasar 
el proceso degenerativo valvular.23

El manejo quirúrgico sigue los lineamientos 
propuestos en las diferentes guías clínicas de 
acuerdo al grado de disfunción valvular o la 
presencia de compromiso de la aorta.9-24-26 En 
relación a la TARV, un estudio publicado en 
2022 comparó los resultados de pacientes con 
VAB tipo 0, 1 y válvula aórtica tricúspide, don-
de se observó que la presencia de fuga paraval-
vular moderada-severa fue menor en VAB Tipo 
0 que en VAB Tipo 1, la mortalidad por todas 
las causas a los 30 días y 2 años posterior a la 
intervención fue comparable en los 3 grupos, 
no así la hospitalización a los 2 años debido 
a insuficiencia cardíaca, la cual fue mayor en 
BAV Tipo 1.22 Por otro lado, según Kris Kumar 
et al,27 quienes compararon la hemodinamia 
y el sistema de conducción eléctrica cardiaca 
entre VAB Tipo 1 y 0 posterior a TAVR se ob-
servó mayor aparición de bloqueo completo de 
rama izquierda en VAB tipo 1, pero con mejo-
res resultados hemodinámicos en comparación 
a VAB tipo 0. 

Conclusión
El abordaje de VAB tipo 0 debe estar enfoca-
do a evaluar la presencia de complicaciones y 

definir el mejor momento para el tratamiento 
quirúrgico. A futuro el enfoque deberá estar 
orientado en comprender de mejor manera la 
fisiopatología de la enfermedad, el rol de la 
genética y la expresión fenotípica y en estu-
dios de alta calidad, analizando los efectos a 
largo plazo, así como también, la respuesta de 
los pacientes que han sido sometidos a TARV 
en comparación al reemplazo valvular aórtico 
quirúrgico.
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Figura 1. Clasificación de Sievers y Schmidtke de válvula aórtica bicúspide, siendo A la tipo 0, B la tipo 1 y C la tipo 2. 
Adaptado de Sievers H-H, Schmidtke C. A classification system for the bicuspid aortic valve from 304 surgical specimens. J 
Thorac Cardiovasc Surg. Todos los derechos reservados por Elsevier Inc 2007

Figura 2. Ecocardiograma transtorácico ventana paraesternal eje corto que 
evidencia válvula aórtica bicúspide tipo 0 en disposición horizontal
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Figura 3. Ecocardiograma transtorácico ventana apical de 5 cámaras que evidencia 
reflujo aórtico compatible con insuficiencia aórtica moderada

Figura 4. Ecocardiograma transtorácico doppler continuo sin evidencia de estenosis aórtica
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Figura 5. Ecocardiograma transesofágico ventana medio esofágica eje corto basal que evidencia válvula aórtica tipo 0 en 
sístole (A) y en diástole (B)


