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tramural proximal se ha utilizado con éxito en 
adultos desde hace una década3,4. La experiencia en 
niños continúa siendo muy escasa. Aun en caso de 
que la angioplastia con implantación de stent pu-
diera ser una alternativa interesante a la cirugía car-
diaca, a menudo se trata de una operación técnica-
mente compleja, en la que hay dificultades para 
alcanzar y cateterizar el ostium de la arteria ectó-
pica. Además, determinar el grado ideal de dilata-
ción del stent continúa siendo problemático y no se 
ha establecido qué tipo de stent utilizar (liberador 
de fármacos o estándar). Recientemente se ha reco-
mendado el examen de detección mediante ecocar-
diografía de los familiares de primer grado, tras la 
descripción de una agrupación familiar del origen 
anómalo de la arteria coronaria5.
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Caracterización no invasiva de un 
caso de enfermedad de Danon

Sra. Editora:

Estudios genéticos recientes han identificado una 
nueva enfermedad causada por mutaciones en el 
gen de la proteína de membrana asociada a liso-
somas 2 (LAMP2), ligado al cromosoma X: la en-
fermedad de Danon. Presentamos aquí la caracteri-
zación no invasiva de un paciente con esta afección.

Varón de 19 años que fue ingresado para el es-
tudio de una insuficiencia cardiaca de nueva apari-
ción. Tenía antecedentes de 4 semanas de intole-
rancia al ejercicio, gradualmente creciente. Al 
ingreso, el paciente se encontraba en la clase II de la 
New York Heart Association. Su madre había fa-
llecido a la edad de 44 años, con sospecha de mio-
cardiopatía dilatada. A la exploración física, el pa-
ciente tenía un aspecto caquéctico. La auscultación 
reveló estertores bilaterales desde los campos me-
dios hacia arriba, y se apreció hepatomegalia. En 
los análisis de sangre habituales se identificaron 
unas concentraciones elevadas de troponinas, crea-
tincinasa y enzimas hepáticas. El electrocardio-
grama fue compatible con un bloqueo de rama iz-
quierda del haz de His y un QRS de voltaje alto. La 
radiografía de tórax mostró una cardiomegalia con 
congestión pulmonar masiva.

La ecografía transtorácica mostró una hipertrofia 
concéntrica, simétrica y biventricular, sin gradiente 
de infundíbulos de salida izquierdo y derecho. Los 
grosores del tabique interventricular y de la pared 
posterior eran de 25 y 24 mm respectivamente. La 
ecogenicidad de todo el miocardio estaba aumen-
tada de manera uniforme (fig. 1A y B). El ventrí-
culo izquierdo (VI) estaba dilatado, con un diá-
metro telediastólico de 69 mm, y había un 
agrandamiento de ambas aurículas. La función sis-
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microscopio electrónico mostró una miopatía va-
cuolar característica, con vacuolas que contenían 
glucógeno y productos de degradación del cito-
plasma (fig. 2B). El déficit de LAMP2 en la inmu-
nofluorescencia permite confirmar el diagnóstico de 
enfermedad de Danon. El paciente falleció a los 
2 meses por insuficiencia cardiaca, mientras estaba 
en lista de espera para un trasplante cardiaco.

La enfermedad de Danon, un trastorno domi-
nante muy poco frecuente y ligado al cromosoma 
X, es una enfermedad de almacenamiento de glucó-
geno lisosómico que se debe a mutaciones del gen 
que codifica la LAMP2 que dan lugar a un déficit 
intenso o ausencia completa de esa proteína. Las 
mutaciones de LAMP2 causan habitualmente una 
enfermedad multisistémica de almacenamiento de 
colágeno, pero pueden manifestarse también como 
una miocardiopatía primaria, como en el caso de 
nuestro paciente. Las características histopatoló-
gicas distintivas son las vacuolas intracitoplásmicas 
que contienen material autofágico y glucógeno en 
las células de músculo esquelético y de músculo car-
diaco1. Este caso es una de las pocas descripciones 
existentes de los signos ecocardiográficos de los pa-

tólica estaba reducida a causa de la hipocinesia ge-
neral, con segmento apical acinético. La fracción de 
eyección, evaluada con el método de Simpson, era 
del 27%. La función del ventrículo derecho mos-
traba deterioro, con hipocinesia de la pared libre 
(desplazamiento sistólico del plano anular tricus-
pídeo, 11 mm). Había signos de hipertensión pul-
monar (gradiente de regurgitación mitral, 
50 mmHg) y de derrame pericárdico moderado (cir-
cular, con un máximo de 8,5 mm lateralmente). La 
ecocardiografía Doppler mostró un patrón de flujo 
transmitral restrictivo.

En la resonancia magnética cardiovascular se ob-
servaron defectos de perfusión, principalmente su-
bendocárdicos, en casi todos los segmentos, en las 
imágenes de primer paso obtenidas en reposo. Se 
apreció una captación tardía del contraste de gado-
linio en el subendocardio y en localizaciones trans-
murales de las paredes anterior y lateral, con una 
distribución que no sería habitual en las afecciones 
más frecuentes, como la amiloidosis y la enfer-
medad de Anderson-Fabry (fig. 2A). Se obtuvo una 
biopsia endomiocárdica del ventrículo derecho y 
una biopsia de músculo esquelético. El examen al 

Fig 1. A: vista de eje largo, paraesternal, 
de la ecografía transtorácica, en la que 
se observa una hipertrofia moderada, au-
mento de la ecogenicidad del miocardio, 
aumento de la cavidad ventricular izquier-
da, dilatación de la aurícula izquierda y de-
rrame pericárdico (flecha). B: vista de eje 
corto, paraesternal, en la que se observa 
un engrosamiento ventricular izquierdo 
concéntrico, con derrame pericárdico (fle-
cha). La ecogenicidad del miocardio está 
aumentada. AI: aurícula izquierda; lpm: 
latidos por minuto; VD: ventrículo derecho; 
VI: ventrículo izquierdo.

Fig. 2. A: secuencias de intensificación 
con realce tardío en la exploración por re-
sonancia magnética, con una orientación 
de eje corto, en las que se aprecia una 
captación tardía de gadolinio (flecha) en 
el subendocardio y las paredes anterior y 
lateral. B: análisis al microscopio electró-
nico, en el que se observan vacuolas au-
tofágicas (flechas) situadas en el interior 
del espacio intramiofibrilar (×1.000). VD: 
ventrículo derecho.
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cientes con enfermedad de Danon. Las caracterís-
ticas ecocardiográficas descritas anteriormente en 
relación con la enfermedad de Danon remedan las 
de la miocardiopatía hipertrófica debida a muta-
ciones de proteínas sarcoméricas2,3. Solamente la 
media del grosor máximo de la pared ventricular iz-
quierda fue superior a lo habitualmente observado 
en pacientes con miocardiopatía hipertrófica (35 ± 
15 mm)2. En nuestro paciente, la hipertrofia fue 
menor (grosor máximo de la pared ventricular iz-
quierda, 25 mm).

Dado el mal pronóstico asociado a la miocardio-
patía debida a la mutación de LAMP2, el diagnós-
tico precoz es crucial para determinar la estrategia 
apropiada de tratamiento y la aplicación oportuna 
del trasplante cardiaco, que es la única opción de 
tratamiento efectiva.
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Configuración «en cobra» del 
dispositivo Amplatzer de cierre de 
la comunicación interauricular: ¿se 
puede evitar?

Sra. Editora:

Presentamos el caso de una mujer de 72 años 
diagnosticada de comunicación interauricular 
(CIA) tipo ostium secundum (OS) en un ecococar-
diograma realizado en el estudio de la hipertensión 
arterial que padecía. En la evolución de la paciente, 
se constató dilatación progresiva del ventrículo de-
recho con empeoramiento funcional, por lo que se 
indicó el cierre del defecto. Tras estudio mediante 
ecocardiografía transesofágica (ETE), se confirmó 
una CIA OS de 15 × 12 mm y se determinó que el 
defecto era susceptible de cierre mediante disposi-
tivo percutáneo.

El procedimiento se realizó con anestesia general y 
control por ETE, utilizando como acceso vascular la 
vena femoral derecha. Tras definir el tamaño del dis-
positivo oclusor con un catéter-balón mediante la 
técnica de stop-flow, de forma que se elige el diá-
metro del dispositivo oclusor correspondiente al diá-
metro del balón en el momento que se objetiva la au-
sencia de cortocircuito, se decidió utilizar un 
dispositivo tipo Amplatzer de 24 mm (Amplatzer 
Septal Occluder, AGA Medical, Minnesota, Estados 
Unidos). Se explica la discordancia con el tamaño 
inicial de la CIA por la presencia de un borde poste-
rior excesivamente móvil. Es costumbre de nuestro 
laboratorio utilizar un diámetro de vaina superior al 
recomendado por la casa comercial, pero en este 
caso no lo hicimos por no disponer de ese tamaño. 
Por lo tanto, se optó por un sistema liberador con 
una vaina de 9 Fr (diámetro recomendado por el fa-
bricante) pero, tras introducir el dispositivo unos 
centímetros, se observó una importante resistencia al 
paso del material que obligó a suspender el avance y 
retraer el dispositivo al exterior. Igualmente fue im-
posible el avance a través de una vaina de 10 Fr 
(Superarrow Flex, Arrow Inc., Reading, 
Pennsylvania, Estados Unidos), por lo que final-
mente se decidió cambiar a una vaina de 13 Fr 
(Mullins, Cook Europe, Bjaeverskov, Dinamarca). 
En este caso el material avanzó sin resistencia por la 
vaina pero, al desplegar la parte distal en la aurícula 
izquierda, se objetivó una configuración «en cobra» 
del dispositivo (fig. 1A). Tras retraer el dispositivo se 
comprobó que mantenía dicha conformación (fig. 
1B), aunque se pudo recuperar su aspecto normal 
tras estirar ligeramente su porción distal. Luego se 
introdujo nuevamente sin problemas y, tras com-
probar que adoptaba de nuevo la configuración «en 
cobra», se realizaron maniobras de pequeño avance-
retroceso por la vaina, lo que resultó en la normali-
zación de la forma del dispositivo, y se procedió al 
cierre del defecto auricular con éxito (fig. 2).

La configuración «en cobra» del dispositivo 
Amplatzer es una complicación inusual pero conocida 
del tratamiento percutáneo de los defectos septales au-
riculares, y ocurre en un 0-3% de las series 
publicadas1,2. En realidad, es el extremo de una serie 
de deformaciones secundarias al cambio de disposi-
ción de los alambres de nitinol del dispositivo, que van 
desde un ligero abombamiento hasta la descrita posi-
ción «en cobra». Se han postulado varias teorías 
acerca de la causa, como la presencia de un defecto de 
fábrica, la liberación excesivamente distal del disposi-
tivo —que resultaría en la adherencia a la pared libre 
de la aurícula izquierda, la orejuela izquierda o el ori-
ficio de la vena pulmonar y la deformación de éste3— 
o dificultades en su posicionamiento en el interior de 
la vaina4. Creemos que este caso ilustra claramente la 
tercera opción, y proponemos la hipótesis de que la 


