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Miocardiopatia dilatada en una n
nifia con epidermdlisis ampollar
distroéfica recesiva

Dilated Cardiomyopathy in a Child with
Recessive Dystrophic Epidermolysis Bullosa

Sr. Director:

La miocardiopatia dilatada (MD) es una dilatacion progre-
siva del ventriculo izquierdo o de ambos ventriculos, que se
acompana de un deterioro de su contractilidad. Los factores
predisponentes pueden ser familiares/genéticos, infeccio-
nes viricas, procesos autoinmunes, déficits nutricionales,
sobrecarga de hierro, anemia cronica y farmacos'.

En 1986, Sharratt et al. informaron del primer caso de
MD en un paciente con epidermdlisis ampollosa (EA)?. Desde
entonces, la asociacion clinica entre EA y MD se ha descrito
en diversos informes y series de casos’~®.

Una nifa de 6 anos con epidermélisis ampollosa distréfica
recesiva (EADR) generalizada grave fue tratada con curas e
hidratacion diaria. Ni su hermano, ni su hermana gemela ni
sus padres tienen una historia clinica relevante. La paciente
recibia nutricion enteral por gastrostomia desde hacia 2
anos. Presentaba anemia cronica tratada con hierro intra-
venoso y fueron necesarias transfusiones periodicas.

La paciente fue remitida al Departamento de Urgencias
por insuficiencia respiratoria y sindrome gripal de 4 dias
de duracion. Su estado general era malo: temperatura de
36,4°c, presion sanguinea de 100/50 mmHg, frecuencia car-
diaca de 125 lpm y saturacion de oxigeno con aire ambiente
del 94%. En la exploracion de la piel se observaron erosiones
generalizadas y sindactilia en las manos, con una limitacion
funcional grave (figs. 1-2). El electrocardiograma revelé un
trastorno difuso de la repolarizacion. En la radiografia de
torax se aprecié cardiomegalia y edema pulmonar agudo
(fig. 3).

El ecocardiograma mostré una dilatacion grave del ven-
triculo izquierdo con una fraccion de eyeccion del 40%,
insuficiencia tricuspidea leve e insuficiencia pulmonar
moderada.

Los parametros bioquimicos fueron los siguientes: glu-
cosa 113 mg/dL, proteina C reactiva 120mg/L, proteinas

totales 9,8g/dL, hemoglobina 9,2g/dL, volumen cor-
puscular medio 91,4fL, 578.000 plaquetas/mm?3, 15.300
leucocitos/mm? (leucocitos polimorfonucleares 72,6%, lin-
focitos 17,4%, monocitos 7,8%, eosindfilos 2,1%, basofilos
0,1%). Los cultivos de sangre fueron negativos.

La paciente fue admitida en la Unidad de Cuidados Inten-
sivos con un diagnostico de MD, fallo cardiaco congestivo,
edema pulmonar agudo y choque cardiogénico.

Se inicio el tratamiento con oxigenoterapia de alto flujo,
ventilacion mecanica no invasiva, hidroclorotiazida, espi-
ronolactona, enalapril, carvedilol y aspirina. Se observo
mejoria clinica tras 2 meses de tratamiento; sin embargo, se
produjo un empeoramiento progresivo, por lo que fue some-
tida a seguimiento en la Unidad de Cuidados Paliativos. La
paciente murio 9 meses después por fallo multiorganico.

Son numerosos los casos descritos de pacientes con EADR
que muestran alteraciones estructurales y funcionales en el
ecocardiograma, entre las que encontramos: dilatacion de
la raiz adrtica, hipertrofia ventricular izquierda, dilatacién
y disfuncion, aumento de la masa del ventriculo izquierdo y
depresion de la funcion sistolica del ventriculo derecho?.

La MD suele presentarse en los casos de EADR generali-
zada grave. Los tipos de EA asociados con mayor frecuencia
a la MD son la EADR y la EA de la unidn tipo no Herlitz*°.

El rango de edad de diagnostico de la MD en pacientes
con EADR esta entre los 2 y los 28 afos, con una fraccion
de eyeccioén que varia entre el 9 y el 45%. La mortalidad es
del 30-60% y el fallecimiento suele ocurrir en los 3 meses
posteriores al diagnostico de la MD. Por lo general, la MD
se suele detectar en fases avanzadas con una fraccion de
eyeccion baja’.

El desarrollo de la MD en la EADR se debe a trastornos
multifactoriales. Se pueden considerar factores contri-
buyentes: anemia cronica, sobrecarga de hierro, estado
nutricional deficiente, niveles bajos de albumina y car-
nitina, déficit de selenio y cinc, farmacos cardiotoxicos,
infecciones viricas, enfermedades inflamatorias, defectos
estructurales en el miocardio, insuficiencia renal cronica e
hipoaminoacidemia*-®. Hasta la fecha no hay evidencia que
demuestre la implicacion de mutaciones en el colageno tipo
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Figura1  Erosiones generalizadas en el tronco y gastrostomia.

Figura 2

Erosiones generalizadas en el tronco.

Figura 3  Cardiomegalia y hallazgos de edema pulmonar
agudo.

vit 0 en la zona de la membrana basal en la patogénesis de
la MD>.

Por lo general, los antecedentes de infecciones viricas
previas suelen asociarse a un mejor resultado*. Pensamos
que la MD de nuestra paciente se debi6 principalmente a una
anemia croénica, una sobrecarga de hierro y una deficiencia
nutricional, siendo el desencadenante del fallo cardiacoy de
la muerte la infeccion virica de las vias respiratorias altas.

En conclusion, ante un paciente con EADR que desarrolla
sindrome gripal y fiebre se ha de realizar una valoracion car-
diaca urgente que incluya electrocardiograma, radiografia
de torax y ecocardiograma. Asimismo, son necesarias prue-
bas de cribado de laboratorio con valoracion de los niveles
de albimina, carnitina, selenio, cinc y hemoglobina, ademas
de una serologia viral>®. Es esencial contar con un historial
farmacoldgico completo*. Un diagnéstico y un tratamiento
tempranos pueden retrasar la progresion clinica de la enfer-
medad y reducir su morbimortalidad*-®.
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