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Se presenta el caso de una familia en la que la madre y
sus tres hijos han sido diagnosticados de enfermedad del
nodo sinusal y estrabismo. En dos de ellos se demostré
persistencia de vena cava superior izquierda con drenaje
en seno coronario. En todos los miembros de esta fami-
lia, la enfermedad era oligosintomatica, manifestandose
en forma de mareos, fatigabilidad y disnea de esfuerzo
asociados a ritmo nodal. En tres de los casos se docu-
mento fibrilacion auricular paroxistica. Después de la im-
plantacion de un marcapasos, los cuatro individuos se
encuentran asintomaticos.

Palabras clave: Arritmia. Marcapasos. Estrabismo. Bra-
dicardia.

(Rev Esp Cardiol 2000; 53: 1282-1286)

Familial Sick Sinus Syndrome Associated to
Strabismus and Persistent Left Superior Vena Cava

We report a family in which the mother and her three
sons suffered sick sinus syndrome and strabismus. Two
members had a persistent left superior vena cava with
drainage into coronary sinus. The illness in all members
of this family was oligosymptomatic, and well tolerated
with mild symptoms like dizziness, fatigue and exercise
dyspnea associated with nodal rhythm. Three of them,
had episodes of paroxysmal atrial fibrillation. All patients
remain asymptomatic after pacemaker implantation.

Key words: Arrhythmia. Pacemaker. Strabismus. Brady-
cardia.

(Rev Esp Cardiol 2000; 53: 1282-1286)

INTRODUCCION

La familia que se presenta parece tener transmision
hereditaria dominante de dos rasgos, la ENS y la pre-

La presentacion clinica de la bradicardia sinusal sinsencia de estrabismo. Como hallazgo, se detecté en

tomatica con escape nodal en la infancia y la juventudos de los sujetos un drenaje de la vena cava superior
puede corresponder a vagotonia o enfermedad dizquierda al seno coronario. La asociacion de ENS, es-
nodo sinusal (ENS). Ambos trastornos pueden tener utrabismo y drenaje de vena cava superior al seno coro-
caracter familigr nario no ha sido descrita en la bibliografia revisada.

Una de las causas poco frecuente, pero establecid
de ENS es la congénita. Existen dos formas de prese
tacion: la esporadiédy la familiar, que se hereda con
caracter autosomico dominahteSe ha estimado que
alrededor del 2-6% de los casos de ENS son hered
tarios. Mujer de 46 afos, con antecedentes de estrabismo

La asociacion de ENS familiar con otra alteracionen su abuela materna y sus tres hijos, dos de los cua-
extracardiaca es rara. La publicacion mas reciente dales, ademas, presentaban soplo cardiaco y drenaje de
de 1986, y en ella se describe su asociacidon a una mila vena cava izquierda en el seno coronario con dilata-
pia degeneratiVa cion severa del mismo (fig. 1).

Padecia estrabismo convergente en el ojo derecho
desde el nacimiento, asi como crisis de palpitaciones
de aparicion brusca y disnea desde los 26 afios. En la
exploracion se apreciaba un soplo sistélico paraester-
nal izquierdo 11/VI sin otras alteraciones. El electro-
cardiograma (ECG) de reposo objetivé un ritmo de es-
cape nodal a 50 lat/min. En la radiografia de térax
Unicamente se observaba un ligero aumento de la si-
lueta cardiaca.
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ABREVIATURAS ,@’TJZf

AV: auriculoventricular.
ECG: electrocardiograma.

ENS: enfermedad del nodo sinusal.

lat/min: latidos por minuto.
ms: milisegundos.
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un marcapasos VVI a los 31 afios, mejorando el cug _
dro clinico. En la evolucion posterior se detecté hiper; [ © Estrabismoy ENS
tensién arterial y se objetivo la presencia de fibrilacion [0 © Estrabismo,y ENSy vena cava superior izquierda
auricular con respuesta ventricular rapida, recibiendg o persistente
tratamiento con amiodarona y anticoagulantes orales. Mujer
A los 41 afios se efectud recambio de generador, in L] Varén

plantdndose un marcapasos DDDR, evolucionand
asintomética hasta el dia de hoy. Fig. 1. Arbol genealdgico de la familia estudiada. Los nimeros de las

El ecocardiograma Doppler color demostrdé una li-figuras representan el nimero de caso descrito en el texto.
gera hipertrofia ventricular izquierda sin dilatacion
ventricular, con un seno coronario de calibre normal.
La inyeccion de solucion salina agitada por una venintravenosa aparecio fibrilacion auricular autolimitada
antecubital izquierda permitié6 observar la apariciony posteriormente ritmo nodal a 50 lat/min. Con estos
normal de contraste en la auricula derecha a través hallazgos, se implanté un marcapasos DDDR, perma-
la vena cava superior. neciendo asintomatico hasta el dia de hoy. No se han

documentado arritmias supraventriculares en la evolu-

Caso 2 cion posterior.

Varén de 24 afos, hijo de la paciente 1, con anteceC

: d ! . ; aso 3

dentes de estrabismo intervenido en la infancia, con
trolado desde los 10 afios a raiz de un ECG que di Mujer de 22 afos, hija de la paciente del caso 1, con
mostro ritmo nodal a 55 lat/min. En el examen fisicoantecedentes de estrabismo congénito, drenaje de la
s6lo destacaba un soplo paraesternal izquierdo no irravena cava superior izquierda al seno coronario demos-
diado II/VI que aumentaba con la inspiracién profun-trado con ecocardiograma de contraste, y controlada
da. En el estudio realizado al paciente se observo urpor disfuncién sinusal desde los 8 afios de edad. La
radiografia de térax normal. En el ecocardiograma bipaciente permanecié asintoméatica y a los 16 afios co-
dimensional con contraste se detecté una marcada tmenzé con mareos y un episodio de presincope.
latacion del seno coronario que, en ausencia de hipe En los electrocardiogramas previos se habia docu-
tension de cavidades derechas, podria correspondermentado bradicardia sinusal, ritmo nodal y episodios
una vena cava izquierda drenando en el mismo. Lade fibrilacion auricular (fig. 2). En el estudio electrofi-
cavidades izquierdas y derechas eran normales. siologico se registré flater auricular con ciclo de 300

El paciente evolucioné asintomatico y a los 18 afioims con bloqueo AV variable 2:1 y 4:1. La conduccion
comenz6 con palpitaciones rapidas de corta duraci6AV a un ciclo de 1.200 ms tenia un intervalo PR de
acompafadas de mareos y disnea. A los 19 afos, se rl60 ms, el intervalo HV fue de 30 ms y la duracion del
lizé un estudio electrofisiolégico que demostré bradi-QRS y QT fue normal. Al sobrestimular el fluter, se
cardia sinusal marcada a 20 lat/min, con un intervalqrovoco fibrilacion auricular autolimitada con frecuen-
PR de 180 milisegundos (ms), que alterné con ritmccia ventricular media entre 40-60 lat/min. Con el diag-
de escape nodal a 50 lat/min. El intervalo AH fue dendstico de ENS se implanté un marcapasos DDDR en
150 ms y el HV de 40 ms. El tiempo de recuperaciérl992, y desde entonces la paciente se encuentra asin-
del nodo sinusal fue anormal, apareciendo escape ntomatica. En el examen fisico s6lo destacd un soplo
dal a los tres segundos. La estimulacion auricular desistélico 11/VI paraesternal derecho. El ecocardiogra-
cremental demostr6 conduccion AV 1:1 hasta un cicltma bidimensional con contraste (similar en 1992 y
de 350 ms. Después de administrar 1 mg de atropin1998) demostrd un drenaje de vena cava superior iz-
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Fig. 2. Registro del trazado electro-
cardiografico de las derivaciones D |,
D Il'y D Ill de la paciente 3. Se apre-
cia una bradicardia sinusal compi-
tiendo con un ritmo de escape nodal.
Obsérvese que los complejos cuarto
y octavo corresponden a una captura
sinusal.

t6 ECG Holter de 24 h, que demostrd un ritmo nodal
durante la mayor parte del trazado, con una frecuencia
minima de 36 lat/min nocturna y maxima de 60
lat/min diurna, alternando con episodios de fibrilacién
auricular con una frecuencia ventricular maxima de
125 lat/min. El ecocardiograma bidimensional con
contraste fue normal.

Con el diagnéstico de ENS sintomaética se implantd
un marcapasos AAIR en noviembre de 1998, evolucio-
nando asintomatica.

DISCUSION

Describimos a una familia en la que la madre y to-
Fig. 3. Ecocardiograma bidimensional en el plano paraesternal dere- dOS.Sus descen_qllentes presentapan ENS asociado a es-
cho realizado a la paciente 3, en el que se aprecia una importante die-  trabismo. También se document6 en dos de los tres hi-
tacion del seno coronario. Al: auricula izquierda; VI: ventriculo izquier- ~ jOS un drenaje de la vena cava superior izquierda al
do; VD: ventriculo derecho; AO: arteria aorta. seno coronario. Los sintomas en cada uno de ellos em-
pezaron precozmente en la segunda o tercera décadas
de la vida.
quierda al seno coronario, con severa dilatacion de El hallazgo electrocardiografico en todos ellos fue
mismo, ligera hipertrofia biventricular sin dilataciéon un ritmo de escape nodal, con tendencia a arritmias su-
de cavidades (fig. 3). El ECG actual demostro el fun-praventriculares como fibrilacion auricular y flater au-
cionamiento normal del marcapasos bicameral. La raricular, sin un trastorno clinico importante de la con-
diografia de térax fue normal, evidenciando que el geduccién del nodo AV o el sistema His-Purkinje.
nerador del marcapasos estaba ubicado en la regic Se examind al Unico hermano de la paciente 1, en el
retromamaria derecha y los cables electrodos tenian wcual no se detectd ninguna anomalia. La abuela mater-
trayecto normal desde la regién de la vena subclavina habia fallecido 4 afios antes del nacimiento de la
derecha hasta las cavidades cardiacas derechas. Erpaciente 1 y s6lo sabemos que tenia estrabismo sin
test de esfuerzo realizado en noviembre de 1998 alcaarritmias documentadas (fig. 1).
z6 un 78% de la frecuencia cardiaca méaxima tedrice En los ultimos 25 afios se ha dado a conocer la exis-
con estimulacién auricular (155 lat/min), PR normal ytencia de la ENS familiar como una rara pero bien es-
QRS propio, deteniéndose por fatiga en el tercer estetablecida entidad. En la mayoria de las familias, la
dio del protocolo. ENS se combina con trastornos de conduccion del
nodo auriculoventricular (NAV) o del sistema de con-
duccién distdt*1°1* no obstante, existen casos en los
gue esto no ocurt& Asi, Scarp# describié que el
Mujer de 20 afios, la menor de los tres hijos de la fa60% de los trastornos del nodo sinusal del adulto estan
milia estudiada, con antecedentes de estrabismo y diasociados a estas alteraciones. Ninguno de los inte-
funcion sinusal. En control desde los 4 afios de edaigrantes de la familia estudiada ha presentado eviden-
fecha en la que se document6 en el ECG de superficcias de compromiso de la conduccién auriculoventri-
un ritmo nodal a 55 lat/min en ausencia de ritmo sinucular, excepto en el caso aislado de la deteccién de un
sal. En octubre de 1998 presentd sensacion de marefllter auricular con conduccién 4:1 en el estudio elec-
y fatigabilidad. El examen fisico fue normal. Se solici- trofisioldgico del caso 3. No obstante, en el registro de

Caso 4

1284 178



Rev Esp Cardiol Vol. 53, Num. 9, Septiembre 2000; 1282-1286 Ricardo Madariaga et al.— Enfermedad del nodo sinusal familiar

episodios de su marcapasos, el porcentaje de estimulafios de su vida. El estudio de esta familia sugiere una
cion ventricular era del 0%, lo que indicaba una ausenherencia autosémica dominante de alto grado de pene-
cia de trastorno de la conduccion. trancia.

El andlisis del arbol genealdgico de las familias En 1988, Surawicz et*dlpublicaron el seguimiento
afectadas de ENS que han sido estudiadas en articulde la familia estudiada por Bacos, demostrando que en
anteriores orienta hacia una transmisiéon autosémicla tercera y cuarta generacion la bradicardia sintomati-
dominante del ras§d® Sin embargo, no se ha publi- ca se presentaba a una edad mas temprana. El estudio
cado la asociacidn de estrabismo con trastornos del ride Surawicz demuestra que la presencia de una fre-
mo cardiaco. La ausencia de una historia familiar claricuencia baja provoca un efecto desestabilizador sobre
de ENS sugiere una nueva mutacion que determinel ritmo cardiaco, lo cual predispone a la fibrilacién
una nueva caracteristica. No obstante, no se dispone auricular. Esta Ultima aparece inicialmente de forma
elementos de juicio mayores para afirmar este hechqaroxistica y persiste asi durante varias décadas antes
Tampoco se puede afirmar que la ENS y el estrabismde hacerse permanente. No obstante, la tendencia a pa-
estén genéticamente relacionados. decer fibrilacion auricular bien puede tener un origen

En cuanto a la herencia conjunta de estos rasgos y genético y no ser exclusivamente el resultado de la
persistencia de la vena cava, bien podria tratarse cinestabilidad eléctrica secundaria a la bradicardia man-
una posible asociacién de distintos rasgos fenotipicotenida, como ya se ha demostréado
debidos a diferentes genes que se estan segregar Los datos aportados por Bacos y Surawicz permiten
juntos y que no tienen relacién entre ellos. asumir el buen prondstico que tiene la familia estudia-
da y, asimismo, explican los hallazgos de episodios de
fibrilacién auricular paroxistica a una edad temprana.

Kiriyama et al compararon a dos familias que ini-

Los trastornos familiares que afectan al nodo sinuseciaron los sintomas en la edad adulta. Una era portado-
0 a la auricula, bien de tipo congénito o de presentera de ENS familiar y la otra de un bloqueo AV comple-
cion en la edad adulta, han sido descritos con diverseto familiar. En la discusién hacen una revision de 59
denominaciones: ritmo nodal AY disociaciébn AV  casos de ENS familiar publicados en la bibliografia en
familiar'®, enfermedad del nodulo sinusal famifar 12 familias estudiadas. Describieron que de los 59 ca-
familial sick sinus syndrorffey disfuncion del nédulo  sos mencionados, 26 individuos de seis familias pre-
sinusal’. sentaban al menos un bloqueo AV de primer grado u

La manifestacion clinica a una edad precoz y la deotro tipo de bloqueo, sefalando que la lesién no se li-
teccion de la enfermedad en la familia permiten dife-mitaba a la auricula, sino que también afectaba al sis-
renciar una ENS adquirida de una ENS familiar. Estdéema de conduccién AV. Sin embargo, en la familia es-
Ultima debe distinguirse de la vagotonia que, sienddudiada no se ha detectado bloqueo AV de algun grado,
también un trastorno poco frecuente, puede tener urcontrastando con la tendencia general descrita en la bi-
presentacion familiar con las mismas manifestacionebliografia-31011
clinicas y en el mismo grupo de etlad\ este respec- Por ultimo, en cuanto al tratamiento con electroesti-
to, Mehta et df describieron el caso de una familia mulacién, esta clara la indicacién de marcapasos si el
con bradicardia sinusal sintomatica heredada con upaciente se encuentra sintomatico, con el fin de elimi-
patron autosémico dominante en la que se normaliznar los sintomas y mejorar la capacidad funcional,
el ritmo sinusal en respuesta a atropina y bloqueo alademas de prevenir los episodios de fibrilacién auricu-
tonodmico, lo que permite diferenciar esta rara entidadar?®>. No obstante, no esta claro el tipo de marcapasos
de la ENS familiar. El autor postul6 que este fendmeque se debe implantar, eleccién que GUnicamente se de-
no es debido a una distribucion dominante de fibraberia realizar entre el modo AAIR y el DDDR. En esta
parasimpaticas eferentes o a una desigual distribuci¢familia se implantaron ambos tipos, pero como ya he-
de fibras eferentes adrenérgicas y colinérgicas en Imos comentado, en ninguno de ellos se habian detec-
auricula. tado datos de bloqueo AV, lo que no es frecuente segin

La ausencia de respuesta a la administracién dla bibliografia revisad&!% Por ello, la actitud mas co-
atropina en el estudio electrofisiolégico de los pacientrecta en familias con enfermedad del nodo sinusal se-
tes 2 y 3 demostré que la bradicardia obedecia a uria la de implantar un marcapasos DDDR, excepto si
trastorno organico y no a la influencia del sistema nerse ha excluido mediante estudio electrofisiolégico al-
vioso auténomo. gun dato que sugiera trastorno de la conduccién AV.

En 1960, Bacos et '8ldescribieron a una familia En conclusién, se trata de una familia con proba-
con «ritmo nodal familiar congénito», formada por dosble herencia autosdomica dominante de ENS familiar
hermanos, de 50 y de 42 afios, respectivamente, ccy estrabismo, con evolucién similar a la descrita en la
bradicardia, ritmo de la unién y fibrilacion auricular bibliografia, en la que se espera que la estimulacién
intermitente. Su madre fallecio a los 71 afios y padecicardiaca permita realizar una vida normal y disminu-
bradicardia y fibrilacién auricular en los ultimos 20 ya las crisis de fibrilacion auricular asociadas a esta

Aspectos clinicos
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entidad. La deteccion de drenaje de la vena cava si /-
perior izquierda al seno coronario parece ser un he
llazgo cuyo papel respecto al trastorno descrito si
desconoce, a la luz de lo revisado en la bibliografia o.
El seguimiento a largo plazo y un estudio genéticc
permitirdn un mayor conocimiento de esta afeccion y
se podra aclarar también si la presencia de estrabi
Mo es una coincidencia o una manifestacion fenotipiy1,
caligada a la ENS.
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