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FunpamenTo: Describir las alteraciones car-
dioldgicas detectadas en nifos con diferen-
tes enfermedades neuromusculares (ENM).
PACIENTES Y METODO: En 40 pacientes con
ENM, se estudiaron las alteraciones cardio-
logicas detectadas mediante auscultacion
cardiaca, radiografia de térax, electrocar-

diografia (ECG), Holter ECG ambulatorio y

ecografia Doppler.

ResuLTADOS: Se hallaron las siguientes alte-
raciones: taquicardia sinusal, bradicardia
sinusal, R/S anormal en V1, onda Q profun-
da, alteraciones en la repolarizacién, anor-

malidades en la conduccion, extrasistoles
auriculares y ventriculares, sindrome de

Wolff-Parkinson-White, prolapso de la val-
vula mitral y miocardiopatia dilatada.

ConcLusIiON: La asociacion de alteraciones

cardiolégicas en nifos con ENM es frecuen-
te. La monitorizaciéon convencional ECG, el
Holter ECG y la ecocardiografia permiten su
diagnéstico y seguimiento.
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Cardiac abnormalities in children
with neuromuscular diseases

BAckGROUND: To evaluate cardiac abnormali-
ties in children with different neuromuscu-
lar diseases (NMD)

PATIENTS AND METHOD: In 40 patients with
NMD, cardiac abnormalities were evaluated
by cardiac auscultation, chest X-ray, elec-
trocardiography (ECG), ambulatory Holter
ECG and Doppler echography.

ResuLTs: Sinus tachycardia, high R/S com-
plex, deep Q waves, repolarization disorders,
electrical conduction abnormalities, auricu-
lar and ventricular extrasystoles, Wolff-Par-
kinson-White syndrome, mitral valve prolap-
se and dilated cardiomyopathy were found.
ConcLusions: The association of cardiac ab-
normalities in children with NMD is fre-
quent. Conventional ECG monitorization,
Holter ECG and echocardiography allow
their diagnosis and follow-up.
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Las enfermedades neuromusculares (ENM)
son un heterogéneo y extenso grupo de
alteraciones con manifestaciones clinicas
diversas y una patogenia no muy bien es-
tablecida en algunos casos. El reciente
avance de la genética molecular y de las
técnicas bioquimicas ha permitido un
mejor conocimiento de la etiologia, here-
ditaria en su mayoria, y una clarificacién
en la clasificacion de las ENM. La reper-
cusion cardiologica en las ENM adquiere,
en ocasiones, gran relevancia clinica pero
a veces permanece de manera subclinica
hasta estadios avanzados de la enferme-
dad'?. En la mayoria de las entidades no-
solégicas que componen este grupo han
sido descritas alteraciones miocéardicas
y/o valvulares'.

El objetivo de este trabajo es estudiar la na-
turaleza y gravedad de las alteraciones car-
diolégicas detectadas en nifios con ENM
en relaciéon con el tipo de enfermedad. El
conocimiento por parte del pediatra y/o
cardiodlogo de las posibles alteraciones car-
diolégicas de estos pacientes puede facili-
tar su tratamiento y control evolutivo.

Pacientes y método

Es un estudio unico, retrospectivo, de 40 paciente
(25 nifios y 15 nifias) con diferentes tipos de ENM y
con edades, al diagnéstico de la enfermedad, entre
un mes y 11 afios, la edad en la evaluacion de cada
entidad se detalla en la tabla 1. El diagnéstico fue he-
cho con la historia clinica y exploracion, manifesta-
ciones clinicas y progresion de las mismas, patrén
hereditario, enzimas musculares, pruebas electrofi-
siolégicas, biopsia muscular y genética molecular.

La evaluacion cardiolégica realizada a todos los pacien-
tes incluye: auscultacion cardiaca, radiografia de térax,
electrocardiografia (ECG) estdndar a 25 mm/s y voltaje
de 10 mm/mV en posicién supina y ecografia Doppler.
El Holter ECG ambulatorio durante 24 h fue realizado
en 22 casos. En el ECG se valoro: el ritmo cardiaco,
morfologia, duracién y amplitud de la onda P en las de-
rivaciones Il 'y V1, intervalo PR (corregido para la edad
y el ritmo cardfaco), intervalo QRS, intervalo QT corregi-
do (QTc), amplitud y morfologia de la onda Q y del
complejo QRS. Las alteraciones de la repolarizacién y
los paréametros de normalidad, de las distintas variables
segun edad, han sido valoradas siguiendo los criterios y
datos tomadas de Park y Guntheroth®.

Para el anélisis comparativo de las enzimas muscula-
res en las distintas entidades se ha utilizado la prue-
ba de Kruskal-Wallis. Se ha considerado significativo
un valor de p < 0,05.

Resultados

El momento de estudio, el porcentaje de
pacientes con enfermedades cardiacas,
las manifestaciones clinicas y las altera-

ciones enzimaticas halladas en pacientes
con afecciones neuromusculares esta re-
presentado en la tabla 1. En 18 (45%) de
los casos se ausculté un soplo cardiaco
con grados de intensidad I-ll/VI focaliza-
dos en mesocardio, foco mitral y pulmo-
nar. En 5 casos se detectd un tercer
tono, y en 3 ritmo de galope. Una nifia
con miopatia mitocondrial tenfa una co-
municacion interacuricular alta y desdo-
blamiento fijo del segundo tono. Unica-
mente existen diferencias significativas
(p < 0,05) entre la creatinfosfocinasa
(CPK) de las distrofias de Duchenne-
Becker y el resto de entidades.

De forma conjunta, y por orden de fre-
cuencia, las alteraciones del ECG y del
Holter ECG de 24 h encontradas en los
40 pacientes fueron: taquicardia sinusal,
complejos R/S altos, onda P pulmonar,
ondas Q profundas, extrasistoles ventri-
culares y auriculares, alteracion de la
repolarizacion, bradicardia sinusal, com-
plejo RSr" y un caso con sindrome de
Wolff-Parkinson-White (WPW) tipo A.
Mediante ecocardiografia se detectaron:
miocardiopatia dilatada (MCD), prolapso
de la valvula mitral (PVM) e insuficiencia
pulmonar. La MCD fue un hallazgo fre-
cuente en la enfermedad de Duchenne
(70%). La fraccion de eyeccion estaba
disminuida (35 + 7). EI PVM se encontr6
en tres entidades con grado Il de insufi-
ciencia. La insuficiencia pulmonar en
4 pacientes con grados lI-Ill. Las altera-
ciones especificas de cada grupo de
ENM se reflejan en la tabla 2.

Discusién

Los progresos de la genética molecular y
de las técnicas histoquimicas han modifi-
cado sustancialmente el conocimiento
que se tenia de las alteraciones cardiol6-
gicas que aparecen en el contexto de la
ENM. Existen cambios ultraestructurales
del miocardio, parecidos a aquellos que
ocurren en el musculo esquelético, impli-
cando una pérdida de miofilamentos
(actina y miosina) pero conservando el
sistema tubular transverso. Histopatologi-
camente se manifiesta como fibrosis y
procesos degenerativos de la fibra mus-
cular, localizados sobre todo en la pared
de los ventriculos y musculos papilares.
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TABLA 1
Manifestaciones clinicas y alteraciones enzimaticas en 40 nifios con enfermedades neuromusculares
Edad al Edad en la c CE Enzimas musculares (U/l)
Cuadros clinicos (nimero de casos) diagnéstico luacién ACN (%) |(radiografia)| IC | IR |(radiografia) X (DE)
X (DE) (meses) | X (DE) (meses) CPK Aldolasa LDH

Distrofia muscular de Duchenne (10) 32,5(17,5) | 145,3 (56,4) 8 (80) 7 4 16 3 1.234(404) | 17 (5) 628 (321)
Distrofia muscular de Becker (4) 61,3 (22,4) 82,4 (32,5) 2 (50) 1 - | - - 1.132(102) | 15(3) 523 (124)
Distrofia muscular congénita (5) 9,6 (9,2) 15,2 (12,7) 4 (80) 1 - |1 1 193 (86) 16 (8) 347 (146)
Distrofia miotonica de Steinert (5) 2,1(1,4) 9,6 (7,2) 3(60) - - | - - 272 (32) 12 (3) 920 (42)
Distrofia facio-escapulo-humeral (4) 103,5(19,1) | 125,1 (47,4) 2 (50) - - | - 1 682 (732) 6 (1) 195 (50)
Werdnig-Hoffmann tipo | (2) 1,5(0,7) 2,1(1,2) 3(50) 1 112 - 304 (122) - 147 (334)
Werdnig-Hoffmann tipo Il (4) 15,7 (5,4) 92,3 (34,8) 1 112 3 130 (56) 7(3) 467 (181)
Miopatias mitocondriales (6) 10,5 (9,8) 65,3 (23,4) 2(33) - -2 1 191 (112) 8(1) 559 (225)

X: media; DE: desviacion estandar; ACN (%): alteraciones cardiacas, niimero y porcentaje; C: cardiomegalia; IC: insuficiencia cardiaca; IR: insuficiencia respiratoria; CE: cifoscoliosis; CPK: crea-

tinfosfocinasa; LDH: lactato-deshidrogenasa.

TABLA 2

Alteraciones cardioldgicas detectadas en 40 nifios con enfermedades neuromusculares mediante ECG, Holter ECG

durante 24 h y ecografia Doppler

R/S .
Cuadros clinicos (nimero de casos) TS BS EV EA WPW Onda P Onda Q anormal CompI’e]o AR PVM MCD
pulmonar profunda en V1 RSr
Distrofia muscular de Duchenne (10) 5 1 3 1 1 2 5 5 2 2 1 7
Distrofia muscular de Becker (4) 2 - - - - - - 2 - - 1 1
Distrofia muscular congénita (5) 3 1 1 1 - 1 1 - - - - 1
Distrofia miotonica de Steinert (5) 2 1 1 1 - - - 1 1 1 - -
Distrofia facio-escapulo-humeral (4) 1 1 1 - - - - - - - 1 -
Werdnig-Hoffmann tipos I-Il (6) 3 - 1 1 - 3 - - - 1 - 1
Miopatias mitocondriales (6) 2 - - 1 - 2 2 2 - 1 - 1

TS: taquicardia sinusal; BS: bradicardia sinusal; EV: extrasistole ventricular; EA: extrasistole auricular; WPW: Wolff-Parkinson-White; AR: alteracién en repolarizacion; PVM: prolapso de la vélvula

mitral; MCD: miocardiopatia dilatada.

Una adecuada monitorizacion puede de-
tectar las anomalias cardiacas antes de
que aparezcan las manifestaciones clini-
cas especificas de cada enfermedad?.

Existe correlacion entre la frecuencia de
las alteraciones cardiolégicas, la edad del
paciente y el tipo de distrofia muscular
estudiada®. Entre las distrofias muscula-
res, la enfermedad de Duchenne-Becker
ha presentado frecuentes alteraciones
cardiolégicas*®. La taquicardia sinusal
inapropiada o sin causa alguna es la alte-
racion mas frecuente debido, probable-
mente, a una regulacién auténoma anor-
mal. Ademas, aparecen otros trastornos
del ritmo (arritmia sinusal, extrasistoles
auriculares y ventriculares), ondas R al-
tas, cociente R/S aumentado en precor-
diales derechas, ondas Q anormales,
alteraciones en la repolarizacién con on-
das T dentadas y trastornos de la con-
duccién*®. Se puede encontrar este pa-
tron  tipico en el 70-80% de los
pacientes, llegando hasta el 95-100% al
final de la adolescencia®. Hallazgos simi-
lares aparecen en el presente estudio.
Uno de los pacientes padecia un sindro-
me de W-P-W tipo A, sin arritmia. El estu-
dio ecocardiografico reveld en 7 nifios de
este grupo una MCD con reduccién en la
fraccién de eyeccion y uno de ellos pre-
sentaba PVM. Tres pacientes fallecieron
a la edad de 15, 18 y 19 afios con ma-
nifestaciones de insuficiencia cardiaca
sintomética e insuficiencia respiratoria

restrictiva y tras tratamiento con cardioto-
nicos y diuréticos.

En la enfermedad de Becker, cuya super-
vivencia es mayor que en la enfermedad
de Duchenne, la miocardiopatia dilatada
puede amenazar la vida del paciente en
la edad adulta necesitando vigilancia car-
dioldgica estricta. Si existe resistencia al
tratamiento médico puede ser necesario
el trasplante cardiaco®®. Dos pacientes te-
nian taquicardia sinusal; uno de ellos se
acompafaba de MCD y PVM.

En las distrofias musculares congénitas,
la alteracion cardiaca no es frecuente. Se
han descrito miocardiopatias dilatadas y
anormalidades en la conduccién®. De los
5 pacientes, 4 tenian taquicardia sinusal,
y uno extrasistoles ventriculares y auricu-
lares aisladas, onda Q profunda y MCD.
Las alteraciones cardiolégicas aparecen
en la distrofia miotonica de Steiner hasta
en un 84% de los casos en algunas se-
ries’. Las anomalfas halladas consisten
principalmente en blogqueos A-V y en el
sistema de His-Purkinje, bradicardia, ex-
trasistoles, taquicardia ventricular, fibrila-
cion y flater auricular. En ocasiones, de-
bido a un bloqueo total A-V, pueden
aparecer procesos de sincope y muerte
subita. En este estudio, se encontr6 ta-
quicardia y bradicardia sinusal, bloqueo
de rama derecha, extrasistoles ventricula-
res y auriculares aisladas, complejo R/S
anormal y alteracion en la repolarizacion
en un caso.

Las manifestaciones de la distrofia facio-
escapulo-humeral normalmente se de-
tectan en edad escolar con una evolucion
clinica insidiosa. Entre las alteraciones
cardiolégicas de esta entidad, se descri-
ben las arritmias en forma de disfuncion
del nédulo sinusal y alteraciones en la
conduccién A-VE. En esta serie encontra-
mos taquicardia sinusal, bloqueo de
rama derecha, bradicardia sinusal, extra-
sistoles ventriculares y PVM.

En la atrofia muscular espinal de comien-
zo temprano y en la enfermedad de
Werdnig-Hoffmann tipos | y Il, las mani-
festaciones cardiacas son infrecuentes.
Se han observado fasciculaciones mus-
culares no cardiacas reflejadas en el ECG
y signos de sobrecarga derecha por hi-
pertension pulmonar secundaria®. Por el
contrario, en el tipo juvenil de Kugelberg-
Welander son frecuentes la aparicion de
miocardiopatia dilatada, fibrilacion auri-
cular y alteraciones de la conduccién. En
3 pacientes de esta serie se encontro ta-
quicardia sinusal y onda P pulmonar. En
uno de ellos MCD. Los 2 nifios con el tipo
| fallecieron a los 3 meses de edad por
insuficiencia cardiorrespiratoria en el cur-
so de bronquiolitis agudas.

En las miopatias mitocondriales, las ma-
nifestaciones cardioldgicas vienen deter-
minadas principalmente por la existencia
de anomalias en la conduccién, sindro-
me de WPW o miocardiopatias, su forma
hipertréfica o dilatada, asociadas espe-
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cialmente con el sindrome MELAS (ence-
falomiopatia mitocondrial con acidosis
lactica)'®. En este estudio se encontro ta-
quicardia sinusal, ondas P pulmonares,
ondas Q profundas, complejo R/S anor-
mal, extrasistoles auriculares, alteracion
en la repolarizacion y MCD.

En ocasiones, las alteraciones cardiacas
son consecuencia del proceso evolutivo
de la ENM, especialmente cuando los
problemas aparecen a causa de una ven-
tilacién pulmonar deficiente o de cifosco-
liosis, como sucede en alguno de nuestro
pacientes, no siendo posible determinar
qué papel desempefia cada uno de ellos.
Los sintomas de insuficiencia cardiaca
aparecen muy tarde, precediendo en me-
ses al fallecimiento. La monitorizacién del
paciente con ENM mediante electrocar-
diografia convencional y/o ecocardiogra-
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fia, técnicas no invasivas y de facil acce-
so, permiten detectar precozmente los
primeros signos de enfermedad cardiaca,
con ello conseguimos un mejor trata-
miento y seguimiento evolutivo.
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