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327/42 - LA AUSCULTACIÓN CARDIACA, IMPRESCINDIBLE EN TODOS LOS
PACIENTES, A VECES SORPRENDE.
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Resumen

Descripción del caso: Varón 19 con AP de miotonía congénita de Thomsen/Becker diagnosticada a raíz de
screening familiar tras diagnóstico en su hermana. Sin tratamiento en la actualidad. IQ: hernia umbilical. No
fumador. Bebedor social ocasional. Ejercicio diario (natación).Acude al SUAP por presentar odinofagia y
fiebre de hasta 38ºC desde hacía 12h. Niega otra sintomatología acompañante.

Exploración y pruebas complementarias: Afebril. Faringe hiperémica sin exudados amigdalares ni
adenopatías laterocervicales. Ac: Arrítmica. ECG: Extrasístoles. Se decide derivación a hospital de
referencia. Allí se realiza analítica con enzimas cardiacos con CPK: 335 Troponina I de alta sensibilidad
1.8pg/mL. Rx tórax: escoliosis. Frotis faríngeo: negativo para streptococo. ECG: Rs a 50x´Con rachas de
Extrasístoles Anchas polimorfas pasando a unidad de cuidados intermedios para posterior valoración por
Cardiología. Finalmente se diagnostica de Miocardiopatía dilatada con disfunción sistólica izquierda severa,
extrasístoles ventriculares muy frecuentes con rachas de TVNS (Taquicardia ventricular no sostenida) de
repetición (la mayoría monomórfica) con BRI y eje inferior. Se realiza Mapeo electoanatómico,estudio
electofisiológico y RMN.Localizandose un foco de extrasistolia principal y un segundo foco de menor carga;
Se decide ablación de foco principal y posteriormete de foco secundario dado que persitian las Extrasistoles.

Juicio clínico: Miocardiopatía dilatada con disfunción sistólica izquierda severa. TSVD.

Diagnóstico diferencial: ¿   Taquicardia febril. ¿    Extrasístoles supraventriculares benignas.

Comentario final: ¿   Una vez más una exploración física rigurosa y completa ha permitido realizar un
diagnóstico de una patología importante que no hubiera sido posible si únicamente nos hubiéramos limitado a
explorar faringe y auscultación pulmonar. ¿       La miotonía de Thomsen-Becker es una rara enfermedad
congénita y hereditaria que provoca como síntoma principal una relajación muscular lenta, puesto que la
mutacion induce pérdida de función en el gen que codifica el canal de cloro (CLCN1) siendo la afectación
cardiaca excepcional (a diferencia de la distrofia de Becker). ¿            La identificación de mutaciones en el
canal de cloro es posible como diagnóstico, después de la realización de un EMG con prueba de esfuerzo y
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en frío. ¿ El tratamiento se basa en bloqueantes del canal de sodio(como mexiletin,carbamazepina o
difenilhidantoina).
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