Déficit de 3-hidroxiacil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga
y cardiomiopatia

Sr. Editor:

Los errores innatos del metabolismo de la betaoxidacién
(EOAG) constituyen un relativo nuevo grupo de enfermeda-
des genéticas con cardcter autosémico recesivo, y se han
descrito varios tipos y subtipos. Su verdadera incidencia
probablemente estd subestimada, ya que muchos casos pa-
san inadvertidos.

La betaoxidacidon de los dcidos grasos representa una
importante fuente de energia, sobre todo en situaciones de
ayuno y estrés metabdlico (ejercicio prolongado, infeccio-
nes, fiebre, exposicién al frio), ya que una vez los depdsi-
tos de glucégeno han sido deplecionados, se precisa suplir
el efecto energético de la glucosa, y los dcidos grasos se
movilizan desde el tejido adiposo. Esta via es de especial
importancia en los primeros dias de vida'. El corazén, el
musculo esquelético y el higado son muy dependientes de
esta via.

El espectro clinico y el prondstico son muy variables, ya
que dependen del déficit enzimatico y la edad del paciente;
se ha descrito casos paucisintomaticos o con sintomas leves
hasta afecciones severas. Una caracteristica comtn a todos
ellos (salvo los de cadena corta y, en ocasiones, los de cade-
na media) es la hipoglucemia hipocetésica en ayuno. Otros
sintomas son dolor muscular, hipotonia, neuropatia periféri-
ca, hepatopatia, miocardiopatia dilatada o hipertréfica, arrit-
mias cardiacas o muerte stbita'.

Presentamos una mujer de 15 afios con miopatia difusa y
neuropatia periférica con dificultad a la deambulacién y car-
diol6gicamente asintomdtica, que es remitida a consultas de
cardiologia por presentar déficit de 3-hidroxiacil-CoA des-
hidrogenasa de cadena larga (LCHAD) diagnosticada al afio
de edad por hipoglucemia hipocetdsica en estrés metabdlico,
hepatopatia y retinopatia pigmentaria; se encontraba en tra-
tamiento dietético con restriccién de grasas de cadena larga
(10%), adicién de triglicéridos de cadena media (20%) de la
energia total, suplementos de vitaminas liposolubles y evita-
ba periodos de ayuno de mas de 8 h.

La exploracién fisica resulté normal, con electrocardio-
grama en ritmo sinusal con bloqueo incompleto de rama de-
recha y T negativas en cara lateral, en el probable contexto
de sobrecarga sistdlica (fig. 1). En el ecocardiograma se evi-
denci6 buena funcién ventricular con fraccién de eyeccién
del 57%, sin datos de hipertrofia ventricular (septo interven-
tricular, 7 mm; pared posterior, 8 mm) y sin afeccion valvu-
lar ni derrame pericardico. El Doppler de flujo transmitral
evidenci6 onda E de 1,06 m/s, onda A de 0,33 m/s y tiempo
de hemipresion de 110 ms (fig. 2A), y el Doppler tisular mi-
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Fig. 1. Electrocardiograma.
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Fig. 2. Patrones Doppler.

tral con maniobra de Valsalva?, S° de 8,97 cm/s, E’ de 4,05
cm/s y A’ de 9,36 cm/s (fig. 2B).

El diagndstico se basa en la determinacion de acilcarni-
tinas, acilglicinas, 4cidos orgdnicos, carnitina, dcidos gra-
sos libres y 3-hidroxi-dcidos, unido a estudios enzimaticos
y genéticos. La determinacién de los acidos orgdnicos uri-
narios y las acilcarnitinas plasméticas pueden no diferen-
ciar el déficit de LCHAD del déficit de proteinas trifun-
cionales, por lo que el diagndstico sélo puede confirmarse
mediante la identificacién de la mutaciéon G1528C (pre-
sente en el 90% de los alelos mutados, como en nuestro
caso) o midiendo la actividad enzimatica también confir-
mada en esta paciente. En pocas ocasiones se precisan de
test de provocacion’.

La afeccién cardiaca suele observarse en el 50% de los
pacientes afectos de EOAG. La miocardiopatia hipertrdfica
suele ser la forma mds frecuente de presentacién (60%) se-
guida de la dilatada (27%), y la ecocardiografia es el método
diagndstico de mayor utilidad®*.

Las alteraciones del ritmo son también frecuentes, que
pueden presentarse como bloqueos (bloqueos de rama,
nédulo auriculoventricular o disfuncién del nédulo sinu-
sal), arritmias ventriculares (taquicardia o fibrilacién
ventricular) o supraventriculares*. Por este motivo es muy
importante incluir en el diagnéstico diferencial de las
arritmias del neonato los EOAG, ya que la acumulacién

de acilcarnitinas de cadena larga a nivel cardiaco puede
inducir arritmias’.

El tratamiento bdsico en estos pacientes consiste en pre-
venir los periodos de ayuno y en restringir el aporte graso
con un incremento de los hidratos de carbono®.

En nuestro caso presentamos a una paciente con un
EOAG (LCHAD) asociado a disfuncion diastdlica con res-
triccién y altas presiones de llenado, lo que nos puede indi-
car la acumulacién de acilcarnitina en el tejido cardiaco.
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