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Resumen

Introduccion y objetivos: La miocardiopatia restrictiva es la menos frecuente de todas las enfermedades del
miocardio, |0 que supone un reto para el cardiologo. Por ello mostramos un caso excepcional en cuanto a su
etiologia.

M étodos. Mujer de 18 afios sin antecedentes de interés, debuta con clinica de |C derecha. Ingresa en su
hospital de referencia por presincopesy empeoramiento de lafuncién hepatica. EI ECG muestra bloqueo
bifascicular. Serealiza ETT, objetivandose dilatacion biauricular, leve HVI, patron restrictivo (E>> A) y
ligeradisfuncion VD (TAPSE 9 mm). A las 24 horas del ingreso, presenta asistolia prolongada, requiriendo
el implante de un marcapasos transitorio, que posteriormente se retira. La paciente entraen fallo
multiorganico, por o que sospechando una enfermedad sistémica con implicacion cardiaca, se decide realizar
biopsia endomiocardica. Durante €l procedimiento, la paciente presenta BAV completo y PCR, por lo que
recibe RCP 'y requiere nuevamente estimulacion eléctrica. Se deriva anuestra Unidad de IC.

Resultados: Los andlisis histopatol 6gicos muestran fibrosis y alteracion en la estructura miofibrilar. LaH-E
identifica vacuolas PAS +, descartandose depésito de amiloide y hemocromatosis (no se pudo realizar
estudio ultraestructural debido alainsuficiente cantidad de tejido). Se plantea diagnostico diferencial con la
enfermedad de Fabry y otras miocardiopatias por deposito. El test de alfa-1 gal actosidasa es débilmente
positivo y se solicita una bateria de test genético para MCH (Health-in-Code). La paciente evoluciona
favorablemente, normalizando la coagul acion, los pardmetros hepéticos y renales, y se implantaun
marcapasos definitivo. La valoracién neurol 6gica muestra paresia de miembros inferiores de predomino
proximal, realizandose un TAC que evidencia moderada atrofia grasa simétrica, afectando a ambos gluteos
mayores. La biopsia de musculo esquel ético muestra miopatia asociada ala desmina. El genotipo revel6 una
mutaci on insercion/del ecion no conocida previamente en e gen de la desmina. Actualmente la paciente se
encuentraen clase funcional | delaNYHA.

Panel histopatol 6gico.

Conclusiones: Lamiopatia miofibrilar asociada a la desmina es una entidad poco frecuente, que causa
miocardiopatia restrictivay asocia alteraciones de la conduccion. Desde el punto de vista de un posible
trasplante cardiaco en el futuro, dicha condicion no seria contraindicacion.



