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INTRODUCCION:

La cardiomiopatia hipertrofica (CMH) es u-
na enfermedad del mdsculo cardriaco de ori-
gen desconocido que se caracteriza por hiper-
trofia marcada sin dilatacion del ventriculo iz-
quierdo y generalmente con hipertrofia septal
desproporcionada con relacion a la pared li-
bre (1). Se presenta por lo general en adultos
jovenes (2, 3) vy la incidencia aumenta a medi-
da que la edad avanza, siendo relativamente
frecuente después de los 60 afios como ha si-
do mencionado previamente (4).

En lactantes y nifos, por el contrario, la en-
fermedad es mucho menos frecuente, pero
cuando se la encuentra suele ser muy severa y
con mortalidad elevada (5, 6). En el caso par-
ticular de los lactantes el diagndstico clinico
es por lo general muy dificil, tanto que en 7
lactantes autopsiados con CMH en el Instituto
Nacional de ila Saiud de Bethesda, en ninguno
de ellos se habra llegado al diagnostico clinico
correcto en vida (7). En ninos mayores, el
diagndstico de CMH es maés facil de llevar a ca-
bo puesto que los signos clinicos son muy si-
milares a los encontrados en el adulto (6).

Existe sin embargo, un grupo de pacientes
pediatricos en los que la CMH es un compo-
nente de un sindrome o enfermedad sistémi-
ca, por lo que ésta es considerada secundaria,
(8) o enfermedad especifica del miocardio de

acuerdo a la nueva clasificacidén de cardiomio-
patias de la Organizacion Mundial de la Sa-
lud (1). En estos enfermos, las alteraciones
generales deben llamar la atencion de cardio-
logos y pediatras sobre la posibilidad de tal a-
sociacion para efectuar los estudios corres-
pondientes que permitan realizar el diagnosti-
co de la enfermedad especifica del miocardio.
Pero también puede ocurrir la situaciéon inver-
sa, en que la CMH preceda la aparicion de ma-
nifestaciones generales por lo que conociendo
la posible existencia de esas asociaciones debe-
ra aguzarse el diagndstico con el fin de descu-
brirlas o descartarlas. En este trabajo presenta-
mos tres de dichas situaciones a fin de llamar
la atencidn sobre las mismas.

METODOS:

Sobre un total de 9 pacientes con CMH vis-
tos en el Hospital de Ninos de Cordoba, 5 pre-
sentaron la forma primaria. Cuatro tenian
CMH secundaria. En dos de ellos fue secunda-
ria a enfermedad de Pompe. Estos nifios eran
hermanos y solo se describird uno puesto que
en el otro la impresion clinica fue incorrecta y
el diagnodstico certero se hizo por deduccion al
conocer el de su hermano. Los restantes pa-
cientes tenian ataxia de Friedreich y lentigi-
nosis o sindrome del leopardo respectivamen-
te.
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PRESENTACION DE LOS CASOS:
Paciente 1:

Esta nifa fue derivada al Hospital de Ninos
a los 7 meses de edad por disnea y detencion
de la curva ponderal. A los 3 meses se le habia
descubierto un soplo y una telerradiografia de
torax habia mostrado cardiomegalia severa.
Los padres eran sanos y tenia un hermano fa-
llecido a los 6 meses con diagnostico de fibro-
elastosis pero no se le habia hecho autopsia.
El examen fisico reveld discreta hipotonia
muscular. No habia macroglosia. El examen
cardiovascular revel6 abovedamiento precor-
dial, ritmo de galope y falta de soplos. El hi-
gado se palpaba a 2 cm. del reborde costal. La
telerradiografia de torax mostrd cardiomega-
lia con un (ndice cardiotoracico de 600/o vy
vasculatura pulmonar normal. E! ECG, muy
similar al de su hermano, tenia PR corto (0.07
seq.), hipertrofia ventricular combinada a pre-
dominio izquierdo, alternancia eléctrica y on-
das T acuminadas. El ecocardiograma mostro
CMH obstructiva con relacion tabique/pared
posterior de 1.5 (Fig. 1). El trazado de aorta
mostr6 semicierre sistolico (Fig. 2). La pacien-
te fallecid después de repetidas neumopatias
en insuficiencia cardiaca congestiva a los 13
meses. La necropsia mostrd hipertrofia con-
céntrica severa del corazdon que pesaba 147 g.,
0 sea tres veces el peso normal para la edad.
Las cavidades ventriculares eran pequenas. El
examen microscopico mostrd vacuolizacion
intensa del citoplasma de las fibras miocardi-
cas (Fig. 3). Esta imagen correspondio al tipi-
co “aspecto de encaje'’ producido por deposi-
tos del glucogeno en la glucogenosis tipo Il o
enfermedad de Pompe,

Fig. 1.— Ecocardiograma del paciente 1. Se aprecia hipertro-
fia severa de la pared posterior del ventriculo iz-
quierdo y del tabique con una relacién tabique/pa-
red libre de 1. 5. La vélvula mitral presenta movi-
miento anterior sistélico, También puede observarse
ligero derrarme pericardico posterior,
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Fig. 2.— Ecocardiograma del mismo paciente. Puede apre-
ciarse el semicierre tardio de la valvula abrtica.

Fig. 3.— Aspecto de encaje de las fibras miocéardicas por
depdsito de glucdgeno,

COMENTARIO:

En esta paciente, la presentacion familiar,
el ECG y ecocardiograma permitieron hacer el
diagndstico correcto de enfermedad de Pompe
puesto que la hipotonia muscular no habia si-
do muy evidente. Esta glucogenosis es debida
a la falta de enzima maltasa acida y se trans-
mite en forma autosdmica recesiva (9, 11).

Paciente 2:

Este nifo fue derivado a la edad de 6 arios
para estudio por la presencia de un soplo. Des-
de los 5 afos presentaba disnea de esfuerzo
con los juegos ordinarios para la edad. Al exa-
men fisico se observo abovedamiento precor-
dial marcado. Se palpaba y auscultaba un 40
ruido. Habia un soplo sistolico 3/6 en apex y
borde esternal izquierdo. Este respondio con
las maniobras tipicamente como la CMH obs-
tructiva. La telerradiografia de torax mostré



_CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA SECUNDARIA EN LA NINEZ/Alday vy col. * 65

cardiomegalia ligera a expensas del ventriculo
izquierdo. EI ECG revelo hipertrofia ventricu-
lar izquierda y desviacion marcada del eje e-
-léctrico a la derecha (+ 1359) (Fig. 4). El eco-
cardiograma confirmo el diagndstico de car-
diomiopatia hipertréfica obstructiva (Fig. 5).
" A partir de entonces se inicio tratamiento con
blogueadores beta adrenérgicos.
Dos afios mas tarde fue derivado al trauma-
“tologo por escoliosis. A los 9 afios comenzd a
tener los primeros sintomas de ataxia, con lo
que se hizo el diagnostico correcto de ataxia
de Friedreich.

Fig. 4.— Ecocardiograma del paciente 2. Se observa la
marcada hipertrofia septal. El tabique es hipoqui-
nético y hay movimiento sistolico anterior de la
vélvula mitral indicando obstruccidn, Durante ia
didstole la valva mitral anterior contacta con el
tabigue.

COMENTARIO:

La ataxia de Friedreich es la resultante de
una degeneracion espinocerebelosa progresiva
hereditaria que se transmite en forma recesi-
va (12).Se estima que entre un tercio a la mi-
tad de los casos presentan compromiso cardio-
vascular (13). La unica correlacién encontra-
da entre la severidad del trastorno neuroldgico
y el de la cardiopatia esté referida al grado de
hipertrofia ventricular izquierda por ecocar-
diograma (14). La alteracion cardiaca puede
tener distintas formas de presentacion y en al-
gunos casos es del tipo de la CMH obstructi-
va (15). En nuestro paciente los sintomas car-
diovasculares fueron la manifestacion inicial
de la enfermedad. No esta aun aclarado el ori-
gen de la asociacion entre la CMH y la ataxia
de Friedreich. Gottdiener y colaboradores (14)
sugieren gue la cardiopatia no se transmite in-
dependientemente de la alteracion neurojogi-
ca y niegan que la CMH sea la manifestacion
tipica de alteracién cardiovascular en esta en-
fermedad como habia sido sostenido anterior-
mente (16).

Fig. 5.— MuUltiples nevus pigmentarios de la paciente 3,

Paciente 3:

Esta nifa con soplo cardiaco desde el naci-
miento fue cateterizada a los 4 meses de edad
por escaso aumento de peso y disnea. El estu-
dio hemodinamico mostrd una estenosis pul-
monar valvular severa y CMH no obstructiva.
A raiz de la persistencia de su escaso desarro-
llo su médico tratante considerd que era con-
veniente corregir la estenosis pulmonar lo
que ocurrio a los 14 meses con un peso de 6,2
Kg. A partir de entonces se aprecié mejoria
sintomatica y de su curva ponderal aunque
siempre el peso fue inferior a lo normal. Des-
de los 4 aflos comenzaron a aparecer numero-
sos nevus en el torso y mal rendimiento esco-
tar desde que inicio la escuela a los 6 afos. Por
tres afios se perdid su sequimiento. Fue exami-
nada nuevamente a los 10 afos apreciandose
generalizacion de los nevus pigmentarios
(Fig. 6) y la presencia de un doble soplo en
foco pulmonar de intensidad 2/6. La telerra-
diografia de torax reveld cardiomegalia discre-
tay el ECG hipertrofiay sobrecargaventricular
izquierda. El ecocardiograma mostro eviden-
cias francas de CMH obstructiva (Fig. 7). Des-
de entonces se inicié tratamiento con verapa-
mil oral.

COMENTARIO:

La lentiginosis o sindrome del leopardo es
una alteracién pigmentaria de la piel que se
produce por un trastorno de la cresta neural.
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Fig. 6.—

Ecocardiograma de la paciente 3, Se observan las
alteraciones descriptas en el paciente 2. Las flechas
sefialan el movimiento sistélico anterior de la véivu-
la mitral.

Se acompafia de infantilismo sexual, sordera,
retardo mental y se transmite en forma auto-
sémica dominante. (17). Hace poco se ha des-
cripto su asociacién con alteraciones cardio-
vasculares tales como ia estenosis pulmenar vy
la CMH. (18, 19). Sin embargo, mas reciente-
mente, si bien se encontrd la asociacion entre
la alteracién cutdnea y CMH en un grupo de
pacientes, los otros componentesdel sindrome
no estuvieron presentes en la mayoria de los
mismos ni se pudo demostrar la transmision
hereditaria. (20) Nuestra paciente tenia en
cambio varias de las caracter/sticas del sindro-
me completo pero no habia evidencia de
transmision hereditaria.

CONCLUSIONES:

Estos tres pacientes presentaron sindromes
asociados con CMH obstructiva. En todos
ellos el diagnéstico se efectud por la ecocar-
diografia y en uno hubo confirmacion necrép-
sica. Salvo el nifio con la enfermedad de
Pompe en el cual el diagndstico del defecto
metabolico y la cardiopatia se hicieron en for-
ma simultanea, en los otros casos el diagnostico
de la cardiopatia precedio el del sindrome. Es
de destacar que la incidencia de CMH en nues-
tra serie fue similar a la de las formas secunda-
rias, o especificas por lo que el diagndstico de
esta entidad obliga a descartar la presencia de
sindromes asociados. Sobre todo, teniendo en
cuenta que la presentacion de la cardiopatia
puede preceder la aparicién de los sintomas y
signos de la enfermedad sistemica.
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