Rev Esp Cardiol. 2023;76(Supl 1): 586

Revista Espaiiola de Cardiologia

11. DEFICIT PRIMARIO DE CARNITINA EN EL ADULTO, UNA CAUSA RARA DE
MUERTE SUBITA CARDIACA. RETO DIAGNOSTICO Y MANEJO CLINICO

Borja Guerrero Cerveral, Sara Huélamo Montoroz, Victor Donoso Trenadoz, Carlos Fernandez Seller53, Nieves VilaCl érigues4,
Patricia Correcher Meding, Luis Martinez Dolz2 y Esther Zorio Grima?

IHospital Universitario La Fe, Valencia, Espafia, 2Cardiologia. Hospital Universitario La Fe, Valencia, Espafia, 3Instituto de Patologia
Forense de Valencia. Instituto de Medicina Legal y Forense, Vaencia, Espafia, 45ervicio de Farmacia. Hospital Universitario La Fe,
Valencia, Espariay ®Unidad de Nutricién y Metabol opatias. Hospital Universitario La Fe, Valencia, Espafia

Resumen

Introduccién y objetivos. La deficiencia primaria sistémica de carnitina (DPSC) es un trastorno autosomico
recesivo poco frecuente que suele afectar a lactantes y nifios como enfermedad multisistémica. En adultos, a
menudo solo se identifica afectacién cardiaca como miocardiopatia (dilatada, hipertréfica, no compactada) y
QT corto, o que da un sustrato para su complicacion mas temida, |la muerte sibita cardiaca (MSC). Hoy en
dia, esta enfermedad solo se incluye a veces en el cribado metabdlico del recién nacido y el conocimiento de
esta entidad entre los profesionales que tratan la M SC en adultos es bagjo. El objetivo del trabajo esdar a
conocer esta patologiay exponer los retos de su manejo clinico.

M étodos: Revision en profundidad de la literaturaaraiz del caso de una nifia que sufrié una MSC durante
sus actividades cotidianas, tras diagnosticar a su hermano de DPSC 13 afios después. Seinicio el mangoy
seguimiento adecuado de esta en enfermedad en el hermano, hasta entonces tratado como una miocardiopatia
dilatada idiopética.

Resultados: Un vardn de 13 afios fue diagnosticado de miocardiopatia dilatada con hipertrofiay no
compactacion, junto adisfuncion sistdlicay QT corto durante el cribado realizado en 2004 traslaMSC de su
hermana. Se implantd un desfibrilador que administré terapias adecuadas para fibrilacion ventricular 6 meses
después. En 2017, alos 27 afos, se sospechd de DPSC y se confirmo al detectarse niveles muy bajos de
carnitinalibre en sangre y dos mutaciones heterocigotas SL C22A5. Se iniciaron suplementos de carnitina
alcanzando niveles estables en sangre, tras probar diferentes formulaciones, con mejoria del fenotipo

cardiol 6gico de forma progresiva. La autopsia de su hermana cumplialos criterios de miocardiopatia
hipertréfica (MCH), mostrando un grosor del VI de 15-20 mm, miocardiocitos hipertrofiados, escasos focos
de desorganizacion, sin fibrosis relevante ni enfermedad de pequefios vasos.

Conclusiones: El desconocimiento de esta patologia |leva en muchos casos a un diagnostico tardio o aque
no llegue arealizarse el mismo, ademas no existen descripciones patol 6gicas de |a estructura cardiaca
asociada a este fenotipo. La asociacion de cardiomiopatiay QT corto puede llevar ala sospechade DSPC, 1o
gue impulsara larealizacion de pruebas especificas para confirmar este diagnostico e iniciar lo antes posible



unaterapia de larga duracién con carnitina paraintentar revertir el fenotipo.



