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congénito, como nuestro caso, estan causados por displasia en la
pared muscular auricular?. Pueden ser asintomaticos al principio,
manifestandose fundamentalmente en la tercera y la cuarta década
de vida en forma de disnea, dolor precordial y palpitaciones. Es
necesario hacer un diagnoéstico correcto, ya que conllevan una
importante morbilidad y deben descartarse en caso de arritmias de
dificil control, sobre todo fibrilacién auricular®® o fenémenos
tromboembolicos.

Su diagnostico puede establecerse con técnicas poco invasivas
como la ecocardiografia® transtoracica y transesofagica, la tomo-
grafia computarizada y la resonancia magnética. Se han descrito
otras anomalias asociadas como comunicaciones interauriculares,
persistencia de la vena cava superior izquierda o drenaje pulmonar
anémalo, que también hay que estudiar en estos pacientes!.

La presencia de una auricula derecha dilatada en ocasiones se
confunde con otras entidades mas comunes, como la anomalia de
Ebstein®“. Las manifestaciones principales de esta enfermedad son
silueta cardiaca anormal y fendmenos arritmicos. El diagnoéstico
diferencial es sencillo valorando la insercién de las valvas de la
valvula tricGspide.

La evolucion natural de estas malformaciones es aéin descono-
cida. En pacientes con aneurismas de orejuela izquierda, incluso
estando asintomaticos, se recomienda el tratamiento quirdrgico
por el alto riesgo de tromboembolia sistémica®. En caso de
afectarse la orejuela derecha sin otros defectos asociados y en
ausencia de sintomas, el manejo es mas controvertido. Algunos
estudios previos han demostrado una reducciéon del riesgo de
arritmias auriculares e incluso resolucion de alteraciones del ritmo
tras la escisiébn quirargica*®. No obstante, se recomienda la
administracion de anticoagulantes orales a pacientes para los que
no se considere la cirugia para reducir el riesgo de fendmenos
tromboemboélicos’. En cualquier caso, los pacientes asintomaticos
deben ser evaluados individualmente.

En el caso de nuestro paciente, se decidié un tratamiento inicial
poco agresivo con antiagregantes, dadas la corta edad del paciente
y la ausencia de sintomas. La evolucion determinara si precisa otros
tratamientos mas agresivos como la cirugia.
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{Cuando deberiamos iniciar el tratamiento enzimatico
sustitutivo de la enfermedad de Pompe infantil
con miocardiopatia severa?

When Should We Start Enzyme Replacement Therapy
for Infantile Pompe Disease With Severe Cardiomyopathy?

Sra. Editora:

La enfermedad de Pompe, o glucogenosis tipo II, es una
enfermedad por depésito de glucogeno ocasionada por el déficit
de la enzima lisosomal alfa-glucosidasa, implicada en su
degradacién'. El déficit enzimatico, total o parcial, propicia
un desmesurado depésito de glucogeno lisosomal que es causa
de una enfermedad sistémica en la que destacan la miocardiopatia
y la debilidad muscular e hipotonia, con afeccién respiratoria®=.
Se han descrito tres formas de presentacion definidas por el
momento de su manifestacion clinica: en la edad adulta, en la
adolescencia o en la infancia. Esta ultima, caracterizada
por presentar un déficit enzimatico muy severo, incluso completo,
suele manifestarse en los primeros meses de vida, y sin
tratamiento conduce a la muerte antes del primer afio'.
Precisamente esta variedad se caracteriza por una grave miocardio-
patia por depodsito que se manifiesta electrocardiografica y
ecocardiograficamente como una miocardiopatia hipertréfica®. El
diagnostico mediante el estudio de la actividad enzimatica en cultivo
de fibroblastos procedentes de la piel es el procedimiento
diagnostico con mayores sensibilidad y especificidad, aunque se

trata de un procedimiento complejo que puede demorar el
diagnodstico entre 4 y 6 semanas!. El tratamiento con alfa-
glucosidasa recombinante humana (rhGAA) ha mostrado eficacia
con independencia de la edad de presentacion. En la forma infantil la
terapia se ha ensayado incluso en menores de 3 meses, con buenos
resultados tanto en la gravedad de la miocardiopatia como en
la supervivencia'>. Con respecto a la miocardiopatia, diversos
estudios han puesto de manifiesto que la terapia con rhGAA propicia
una mejoria en las alteraciones electrocardiograficas*®, reduce
la masa ventricular y mejora la funcién ventricular>*®. Ademas, se
comienza a detectar los resultados desde las primeras semanas de
tratamiento.

Una reflexién muy pertinente es si, en los neonatos en que se
tiene una alta sospecha de enfermedad de Pompe —considerando
el pronostico, la demora de los procedimientos en valorar la
actividad enzimatica y las ventajas de la instauracion precoz del
tratamiento—, seria oportuno iniciar una terapia sustitutiva aun
sin confirmacién diagnostica.

Presentamos el caso de un neonato que acudi6 con clinica de
insuficiencia respiratoria a los 3 meses de vida. Presentaba
intolerancia a las tomas y taquipnea. En la exploracion se aprecid
hipotonia y arreflexia generalizadas. En la analitica destacaba
elevacion de la creatincinasa. La radiografia de térax reveld una
gran cardiomegalia (fig. 1A) y el electrocardiograma, un patréon
de hipertrofia del ventriculo izquierdo y un intervalo PR corto
(fig. 1B). El estudio ecocardiografico mostr6 una hipertrofia
generalizada muy severa del ventriculo izquierdo (septo
interventricular, 56 mm/m?) que afectaba también al derecho
(fig. 2A) y condicionaba la desaparicion de la cavidad ventricular
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Figura 1. A: radiografia de térax. B: electrocardiograma; las derivaciones precordiales muestran signos de hipertrofia del ventriculo izquierdo (obsérvese que el
registro se realiz6 a 5 mm/mV) y un intervalo PR corto, alteraciones caracteristicas de la miocardiopatia de la enfermedad de Pompe.

Figura 2. Imagen de ecocardiograma transtoracico en proyeccion apical de cuatro camaras. VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo.

en sistole (fig. 2B). Con todo ello se estableci6 el diagnéstico de
sospecha de enfermedad de Pompe y se remitié una muestra
de piel para el estudio de déficit enzimatico en cultivo de
fibroblastos.

En espera del resultado, que confirmo6 finalmente una actividad
enzimatica residual inferior al 1%, el paciente fallecié por
insuficiencia cardiorrespiratoria.

¢Habria sido suficiente la alta sospecha clinica para iniciar
el tratamiento sustitutivo? En nuestra opinion, en casos como el
presentado, en los que las manifestaciones clinicas y las
exploraciones complementarias refuerzan la sospecha de una
enfermedad de Pompe y en los que, ademas, la evolucioén clinica
augura un desenlace fatal inminente, podria ser Gtil la instauracion
empirica de tratamiento con rhGAA en espera de la confirmacién
diagnostica. Este planteamiento debe considerarse si tenemos en
cuenta, ademas, la escasa incidencia de esta enfermedad en su
variedad infantil, lo que atribuye a la sospecha clinica, cuando es
muy elevada, una gran especificidad y valor predictivo positivo.
Con estas premisas pueden asumirse los potenciales efectos
indeseados tras la administracion de la rhGAA, que ademas,
aunque algunos de ellos son muy graves, presentan escasa
incidencia', lo que es de especial interés sobre todo en caso de
que el diagndstico no llegara a confirmarse.
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Manejo y tratamiento endovascular de rotura traumatica
de aorta

Management and Endovascular Treatment of Traumatic
Aortic Rupture

Sra. Editora:

La rotura traumatica de la aorta toracica (RTA) se asocia a una
elevada mortalidad, y se considera la segunda causa de muerte en
los pacientes politraumatizados, Gnicamente por detras de la
hemorragia intracraneal; se da sobre todo en accidentes de
trafico por deceleracion. Se estima que menos del 25% de los
pacientes que la sufren llegan vivos al hospital y, de estos, el 50%
muere en las primeras 24 h'. En el 90% de los casos, la rotura se
encuentra en el istmo aortico, y en el 10% restante se encuentra
en otras localizaciones como la raiz aértica o aorta ascendente,
con una mortalidad sin tratamiento de un 85 a un 90%>. Estas
lesiones se clasifican en tipos I (defecto intimal), Il (hematoma
intramural), Il (seudoaneurisma) y IV (rotura con sangrado
activo)®. Se recomienda manejo expectante para lesiones de tipo
I, mientras que el resto requiere tratamiento emergente en las
primeras 24 h.

La cirugia abierta convencional (CAC) requiere toracotomia
lateral izquierda, ventilacion unipulmonar y circulacién extraco-
poreay presenta un 10-28% de mortalidad precoz y hasta un 16% de

paraplejia®. La reparaciéon endovascular tordcica (REVT) ha
evolucionado espectacularmente en los Gltimos afios; ofrece una
reparacion adrtica duradera con minima invasion, la mortalidad ha
disminuido a la mitad y la paraplejia, a menos del 2%, por lo que
actualmente se considera de eleccién en esta patologia.

Presentamos el caso clinico de una paciente politraumatizada
de 28 afios, admitida en nuestro centro por accidente de trafico. Se
realiz6 una angiotomografia computarizada (angio-TC) toracoab-
dominal mas multiples radiografias, que evidenciaron fracturas
desplazadas en ambos fémures, radios, cbitos y pelvis, con rotura
vesical y seudoaneurisma adrtico (lesién de tipo III, de 12 x 8 mm)
a nivel del istmo, 10 mm distal a la salida de la arteria subclavia
izquierda (ASI) (fig. 1). Se estabilizd, sed6 y sond6 a la paciente,
manteniendo la presion arterial < 120/80 mmHg con bloquea-
dores beta, una vez comprobada la ausencia de sangrado activo. Se
decidio realizar una REVT emergente con endoprotesis recubierta
Medtronic Valiant de 26 x 26 x 150 mm (Medtronic; Santa
Mbnica, California, EE.UU.) a través de la arteria femoral comiin
izquierda, ocluyendo el 50% del ostium de la ASI, con anestesia
general, para excluir el seudoaneurisma de la circulacion
sistémica, con buen resultado final y sin complicaciones. La
angio-TC de control a la semana objetiv6 ausencia de endofugas y
correcto posicionamiento de la prétesis, con exclusion completa
del seudoaneurisma (fig. 2). Tras 3 meses de seguimiento, se
encuentra asintomatica.

La RTA es una grave lesion, con dificil manejo debido a la
necesidad de reparacion aortica, ademas del conjunto de lesiones

Figura 1. Angiotomografia computarizada preoperatoria. Seudoaneurisma (flecha) con hematoma periaértico (asterisco). A: corte axial; B: corte sagital; C:

reconstruccion tridimensional.
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