|_CARTAS AL EDITOR

Forma asociada familiar
de miocardiopatia no compactada
y poliquistosis renal

Sra. Editora:

La forma aislada de miocardiopatia no compac-
tada (MNC) es una enfermedad infrecuente, cuya
casuistica esta aumentando debido a un mayor co-
nocimiento y al desarrollo de las herramientas de
diagnostico por imagen.

Su causa es la interrupcion del proceso embrio-
nario de compactacion del miocardio, que ocurre
entre la quinta y la octava semana de vida intraute-
rina y genera que el miocardio tenga un aspecto hi-
pertrabeculado con dos capas, una externa epicar-
dica compactada y una interna endocardica no
compactada, con unos recesos intertrabeculares
profundos en comunicacion con la cavidad
ventricular!'?,

La MNC es una enfermedad con frecuente pre-
sentacion familiar; en las series estudiadas, hasta un
50% de los familiares estan afectados en mayor o
menor medida.

Se han identificado mutaciones en diversos genes.
El G 4.5 implicado en la funcién mitocondrial (pro-
teina taffazina) y otros relacionados con el esque-
leto celular (alfa distrobrevina y distrofina) se he-
redan de forma recesiva ligada al sexo. Por el
contrario, genes que codifican proteinas del sarco-
mero como el LDB3 (proteina Cypher/Zasp), pre-
sente en el cromosoma 10g21-q23, o proteinas del
citoesqueleto como alfaactina o cadena pesada de
la betamiosina, se heredan de forma autosomica
dominante®.

La afeccion cardiaca se manifiesta clasicamente
por la triada de insuficiencia cardiaca, arritmias y
embolias, pero el actual diagnostico precoz de
formas incipientes hace que la expresion clinica sea
frecuentemente oligosintomatica. Se asocia a mani-
festaciones extracardiacas, de las que las neuromus-
culares son las mas frecuentes. Sin embargo, el aba-
nico es variado: dismorfias faciales, alteraciones
hematoldgicas, endocrinas o renales, que incluyen
rinon en herradura, glomerulonefritis o poliquis-
tosis renal,

Presentamos el caso de dos hermanos afectos de
MNC y poliquistosis hepatorrenal. El caso indice es
una mujer de 65 afos hipertensa, dislipémica, en
dialisis por insuficiencia renal secundaria a poli-
quistosis, que ingres6é con cuadro de disnea de mi-
nimos esfuerzos, ortopnea, oliguria y edemas peri-
féricos. El ECG mostraba un ritmo sinusal con

488 Rev Esp Cardiol. 2010;63(4):488-502

B-TFE  FFE/R}
Td 652 ms [200]

A 2002 :
- w1035+ o S &

Fig. 1. Plano eje corto de resonancia magnética en el que se ve las dos
capas del miocardio, con una relacion entre ellas > 2,3 en diastole.

criterios de crecimiento de ventriculo izquierdo. Se
solicito ecocardiograma, que mostro unas cavidades
izquierdas dilatadas con zonas de hipertrabecula-
cion distal, entre las que se introducia el contraste
ecocardiografico con una fraccion de eyeccion mo-
deradamente deprimida, presiéon pulmonar limite,
todo ello compatible con «miocardiopatia no com-
pactada». Se confirm¢ el diagndstico mediante re-
sonancia magnética (fig. 1). Tras tratamiento con
bloqueadores beta y diuréticos, la paciente mejord
clinicamente.

Revisando su historia familiar encontramos a un
hermano de 63 anos hipertenso y dislipémico, tras-
plantado renal desde 1995 por enfermedad poliquis-
tica. Debido a sus antecedentes, se le habian reali-
zado diversas ecocardiografias, todas ellas
informadas como dilatacion de cavidades izquierdas
con disfuncién sistolica moderada e hipertrabecula-
cion apical, compatible con MNC (fig. 2).

La poliquistosis renal es una de las principales
causas de enfermedad renal cronica. Presenta ca-
racter hereditario y la producen mutaciones princi-
palmente en dos genes, PKD I y PKD 2 (policistina
1 y 2), situados en los cromosomas 16 y 4 y trans-
mitidos de forma autosémica dominante y recesiva,
respectivamente. Los quistes renales se asocian a
quistes hepaticos. Se manifiesta por dolor en fosa
renal, hematuria y procesos infecciosos urinarios
intercurrentes. Las manifestaciones cardiovascu-
lares tipicamente asociadas incluyen hipertension
arterial, prolapso mitral y aneurismas intracra-
neales.

La asociacion entre MNC y enfermedad poliquis-
tica renal ha sido publicada tinicamente en 3 casos
en toda la literatura, y todas son descripciones de la
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aprecia una zona de hipertrabeculacion en el segmento medio de la pa-
red anterolateral y en apex, con espesor 2 veces mayor que el de la capa
compactada.

presencia de estos dos trastornos en un tnico pa-
ciente*®, Presentamos la primera agregacion de
ambas enfermedades en mas de un caso dentro de
la misma familia. Ambos hermanos estaban diag-
nosticados de poliquistosis hepatorrenal y presen-
taban alteraciones cardiacas que cumplian criterios
de MNC.

Esta demostrada la influencia genética de estas
enfermedades. En el caso de la MNC, parece que
todavia quedan varios genes causales por identi-
ficar. No sabemos hasta qué punto la asociacion de
estas dos afecciones es un hecho casual o el resul-
tado de la alteracion de un mismo mecanismo cro-
mosémico. Sin duda, el estudio genético de los
casos descritos ayudara a solucionar esta incognita.

Sem Briongos-Figuero, Fernando Ruiz-Rején,

José Julio Jiménez-Nacher y Alicia Megias
Servicio de Cardiologia. Hospital Ramén y Cajal. Madrid. Espafia.
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