MIOCARDIOPATIA DILATADA DE DEBUT EN LACTANTES,
¢SIEMPRE SECUNDARIA A MIOCARDITIS?
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INTRODUCCION:

-  Miocardiopatia dilatada:
- Dilatacion ventricular izquierda + disfuncion sistélica - insuficiencia cardiaca
- Poco frecuente en la edad pediatrica

- Causas mas frecuentes en la infancia - infecciosas (miocarditis) e idiopatica
- Causas menos frecuentes - metabolopatias y alteraciones genéticas

PACIENTE:
Tos

- Lactante varon de 4 meses, sano
- Primer y unico hijo de pareja sana no consanguinea

Miocardiopatia dilatada.
Fuente: Boston Scientific.

Distrés respiratorio leve-moderado

Taquipnea
- Derivacién a SUP por: Soplo sistdlico II/VI en borde paraesternal
- Estancamiento ponderal desde los 2 meses + ultimas 24 horas izquierdo

Hepatomegalia

, Crepitantes pulmonares bibasales
- Pruebas complementarias:

Ecocardiograma:

- Dilatacion severa de auricula izquierda (36 x 41mm)

- Dilatacion severa de ventriculo izquierdo

- Insuficiencia mitral severa, que llega al techo de la auricula izquierda
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Rx torax: indice cardiotordcico 0,68

Analitica sanguinea:
- TNI: 124 ng/L
- BNP: 617 pg/mL

- IMPRESION DIAGNOSTICA: Insuficiencia cardiaca con disfuncidn sistdlica moderada por miocardiopatia dilatada, e
insuficiencia mitral. Tratamiento de mantenimiento: betabloqueantes, IECA y diurético.

- ESTUDIO ETIOLOGICO: Mutacion c.12439 C>T (p.Argd147*) en el gen ALMS1, en homocigosis = compatible con
proteina truncada relacionada con Sindrome de Alstrom. En ambos progenitores misma mutacion en heterocigosis.

- Actualmente: 18 meses. Valvula mitral displasica con insuficiencia mitral y dilatacion de cavidades izquierdas.
Insuficiencia cardiaca refractaria a tratamiento médico. Pendiente de reparacion de la valvula mitral. No afectacion de
otros organos. Compatible con Sindrome de Alstrom atipico, ya que es oligosintomatico y la afectacién cardiaca es
severa.

CONCLUSIONES Y COMENTARIOS:

- Sindrome de Alstrom (prevalencia 1/1.000.000) - mutacidon en el gen ALMS1 (brazo corto del cromosoma 2) - fibrosis
multisistémica progresiva (gran variabilidad fenotipica)
- Herencia: autosomica recesiva

- Sintomas progresivos a lo largo de la vida - fenotipo peculiar, distrofia de conos y bastones, sordera neurosensorial
bilateral, miocardiopatia dilatada, obesidad, diabetes mellitus tipo 2 y disfuncion pulmonar, hepatica y renal.
- Mayoria: desarrollo neurolégico-cognitivo normal

- Afectacion cardiaca:
- Se presenta en forma de miocardiopatia dilatada por fibrosis miocardica
- Principal causa de morbimortalidad
- Es frecuente que aparezca como primera manifestacion de la enfermedad, en los primeros meses de vida

- Diagnostico: criterios clinicos de Marshall + mutaciones en el gen ALMS1
- Son importantes el diagndstico y abordaje multidisciplinar precoz - mejorar la calidad de vida y supervivencia
- Se recomienda realizar consejo genético




