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RESUMEN

Introduccion: La Resonancia Magnética Cardiaca (RMC) es cada vez mas frecuentemente utilizada en pacientes con Distrofia
Neuromuscular de Duchene y Becker (DMD y DMB). Por la capacidad de demostrar realce tardio con gadolinio (RTG), que
identifica zonas de fibrosis de la pared media y subepicardica, subendocardica o global, y el calculo de la fraccién de eyeccién
ventricular izquierda (FEVI), se considera el patrén oro en el diagndstico y prondstico de la afeccién cardiaca de estas distrofias.
Objetivos: Determinar por medio de RMC la presencia de fibrosis cardiaca en pacientes con distrofia neuromuscular. Deter-
minar el compromiso neuromuscular y cardiaco. Definir la evolucién cardiovascular de estos pacientes

Material y métodos: Se realiz6 un estudio descriptivo de corte transversal de 16 pacientes consecutivos desde marzo de 2021
a julio de 2022 en el Area de imagen cardiaca de CEMET (Centro Médico Tafi Viejo) y Diagnéstico Médico Dr. Gaya de la
provincia de Tucumaén.

Resultados: Se evaluaron 16 pacientes, todos con diagndstico confirmado de DMD/DMB por laboratorio, enzimas, y test ge-
néticos. La edad promedio fue 19 afios. Todos tenian estadio grave de la escala de Vignos y tratamiento neurolégico. Todos
tenian tratamiento con betabloqueantes o inhibidores de la enzima de conversién de la angiotensina. La RMC evidencié que
4 pacientes tenian deterioro grave de la FEVI (<35%); 8 pacientes tenian trastornos segmentarios o globales de la motilidad
parietal del VI y en 12 se observé RT'G, de distribucion variable: difusa, mesocardica, subendocardica y subepicardica. En 6
pacientes se observé miocardio no compacto y en 2 derrame pericardico leve.

Conclusién: La RMC debe ser incluida como método de cribaje para pacientes con distrofias neuromusculares. Su aporte para
la estadificacion clinica y terapéutica es de suma importancia.
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ABSTRACT

Introduction: Cardiac magnetic resonance imaging (CMR) is commonly used in patients with Duchene (DMD) and Becker (DMB)
Neuromuscular Dystrophies. Late gadolinium enhancement (LGE) identifies areas of middle, subepicardial, or subendocardial
wall fibrosis, and volumetric left ventricular ejection fraction (LVEF) is considered the gold standard in the diagnosis and
prognosis of these dystrophies. Myocardial fibrosis occurs in patients with neuromuscular dystrophies.

The purposes of our study were to determine the presence of cardiac fibrosis using CMR, to determine neuromuscular and
cardiac involvement, and to evaluate the cardiovascular outcomes of these patients.

Methods: A descriptive cross-sectional study of 16 consecutive patients was conducted from March 2021 to July 2022 in the
Cardiac Imaging Service of Diagnéstico Médico and CEMET- Tucumaén.

Results: A total of 16 patients were evaluated, 100% of them with confirmed diagnosis of DMD/DMB by laboratory, enzymes
and genetic tests. Mean age was 19 years. All patients had severe stage of the Vignos Scale and were under neurological treat-
ment. All patients were also treated with beta-blockers or angiotensin-converting enzyme inhibitors.

CMR revealed severe LVEF impairment <35% in 4 patients, segmental or global left ventricular (LV) wall motion disorders
in 8 patients, and variable distribution pattern (diffuse, mesocardial, subendocardial and subepicardial patterns) of LGE in
12 patients. Non-compacted myocardium was observed in 6, and mild pericardial effusions in 2 patients.

Conclusion: CMR should be included as a screening method in patients with neuromuscular dystrophies. Its contribution to
clinical, echocardiographic and therapeutic staging is of utmost importance.
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INTRODUCCION

Muchas de las distrofias neuromusculares (DNM) afectan
al corazoén, en ocasiones con relevancia clinica. Las distro-
finopatias Distrofia Neuromuscular de Duchene (DMD)
y Distrofia Neuromuscular de Becker (DMB) tienen
repercusion cardiolégica. (1) Desde el punto de vista ana-
tomopatolégico las DNM pueden producir diversas dreas
de hipertrofia de los miocitos, atrofia, necrosis y fibrosis
con la sustitucién del miocardio por tejido conectivo y
grasa, asi como una sustitucién generalizada de todo el
miocardio ventricular. La afeccién cardiaca esta presente
en aproximadamente el 90% de los pacientes con DMD y
DMB, pero es la causa de la muerte en aproximadamente
el 20% de la DMD y 50% de la DMB. (2,3).

Hasta hace poco tiempo, los pacientes con DMD
solian morir entre los 15 y los 20 anos por complicacio-
nes respiratorias, insuficiencia cardiaca congestiva o
arritmias. Sin embargo, muchos pacientes viven ahora
20 anos o mas. La muerte de origen cardiaco o insufi-
ciencia respiratoria generalmente ocurre en la quinta
década de la DMB. Este aumento de la longevidad ha
hecho que la funcién cardiaca y la salud cardiovascular
sean una parte cada vez méas importante de la evalua-
cion y el tratamiento de los pacientes con DNM. (4,5)

Dentro de la evaluacion de pacientes con DNM reali-
zamos una RMC con la idea de completar su evaluaciéon
cardiolégica. Fueron nuestros objetivos determinar la
presencia de fibrosis miocardica, objetivar el compro-
miso cardiaco, contribuir a definir el tratamiento, y
valorar su evolucion cardiovascular.

MATERIAL Y METODOS

Realizamos un estudio descriptivo de corte transversal, en
el Area de imagen de CEMET (Centro Médico Tafi Viejo) y

Diagnoéstico Médico Dr. Gaya de Tucumén entre marzo de
2021 y julio de 2022. Fueron incluidos pacientes con diag-
néstico de distrofias neuromusculares (DMD, DMB y DMD/
DMB). No hubo criterios de exclusién basados en edad, sexo,
etnia o nivel sociocultural, pero si se excluyé cualquier DNM
que no fuera alguna de las citadas anteriormente, asi como
a pacientes con neuromiopatias periféricas. Se consideraron
variables neuroldgicas evaluadas con la escala de Vignos (6)
que se presenta en la Tabla 1; el tratamiento neurolégico
especifico (corticoides o deflazacort), signos y sintomas de
origen cardiovascular y tratamiento con betabloqueantes o
inhibidores del sistema renina angiotensina. En la RMC se
evalud la fraccién de eyecciéon ventricular izquierda (FEVI),
la presencia de realce tardio con gadolinio (RTG) y su distri-
bucién, los trastornos segmentarios de motilidad, la presen-
cia de miocardio no compactado y de derrame pericardico.

RESULTADOS

Se evaluaron por RMC con contraste un total de 16 pa-
cientes, 11 con DMD,2 con DMB y 3 con DMD/DMB 3.
Todos tenian confirmado el diagnéstico por laboratorio,
CPK > 100 UI/L y test genéticos.

El promedio de edad fue de 19 anos. Todos los
pacientes eran de sexo masculino, con estadio grave
en la escala de Vignos y tratamiento neurolégico. El
100% tenia tratamiento con betabloqueantes o inhi-
bidores de la enzima convertidora de la angiotensina.
Siete estaban asintomaticos, el resto tenia sintomas
diversos. Los resultados de la RMN se presentan en la
Tabla 2. La FEVI promedio fue 50%. Se observé RTG
en 13 pacientes, trastornos de la motilidad en 8. En
cuanto a la distribucién del RT'G, el mismo fue difuso
ventricular en 4, mesocardico septal en 1, subepicar-
dico lateral e inferior en 7 y subendocardico en 1. Se
observo miocardio no compactado en 6, y derrame
pericardico leve en 2.

Tabla 1. Escala de Vignos (6)

Parametro Valor

1 Camina y sube escaleras sin ayuda
Camina y sube escaleras con ayuda de la barandilla

Camina y sube escaleras despacio con ayuda de la barandilla

O 00 N oo U1 M W N

10 Esta en una silla de ruedas o en la cama. No puede flexionar los codos contra la gravedad

Total
1: Menor compromiso. 10: Mayor compromiso.
Estadio de deterioro:

Minimo: 1 leve: 2 a4 moderado: 5a 7 severo: 8 a 10

Camina sin ayuda y se levanta de una silla pero no puede subir escaleras

Camina sin ayuda pero no puede levantarse de una silla ni subir escaleras

Camina solo con ayuda o camina independientemente con un aparato ortopédico de piernas largas

Camina con un aparato ortopédico de piernas largas, pero necesita ayuda para mantener el equilibrio

Se aguanta de pie con un aparato ortopédico de piernas largas, pero es incapaz de caminar incluso con ayuda

Esta en silla de ruedas. Puede flexionar los codos contra la gravedad

1

O VW 0 N o U b W N

—_
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Tabla 2. Hallazgos de la resonancia magnética cardiaca

Resultados n=16
FEVI Promedio 50%
<35% 4
>35%-45% 1
45-55% 3
>55% 8
Realce tardio con gadolinio 13
Trastornos segmentarios de la motilidad parietal 8
Localizacion del trastorno segmentario

Hipoquinesia global 4

Lateral

Inferior basal y media 1
Distribucién del realce tardio

Difuso ventricular 4

Mesocardico septal 1

Subepicardico lateral, inferior 7

Subendocardico inferior 1
Miocardio no compactado 6
Derrame pericardico 2

DISCUSION

Las distrofias son enfermedades primarias del musculo,
tienen una mutacién de mas de 50 genes que producen
una serie de alteraciones anatomopatolégicas (7-9). Se
describen entre las mas frecuentes la Distrofia neuro-
muscular de Duchenne (DMD) y la de Becker (DMB).

La DMD es la mas letal, con una frecuencia de 1
cada 3500 a 6000 nacidos vivos; la herencia es ligada
al sexo y no tiene cura. (10)

Debido a que el sintoma comtn de intolerancia al
gjercicio es a menudo no apreciado por los pacientes
con DMD y DMB, deberan tenerse en cuenta sintomas
vagos, como trastornos del sueno, pérdida de apetito,
nauseas, dolor abdominal o sensaciéon de plenitud,
aumento de la tos o secreciones, y pérdida de peso.
Pueden experimentar sintomas cardiacos mas clésicos,
incluyendo dolor en el pecho, palpitaciones, mareos
y sincope. Estos son generalmente relacionados con
arritmias y no con insuficiencia cardiaca. (11,12)

Por esta razén, es muy importante que la funcién
cardiaca en los pacientes con DMD sea controlada
regularmente con electrocardiograma (ECG), ecocar-
diograma Doppler (ED) y sobre todo con la RMC (7)

La resonancia magnética cardiaca (RMC) es la técni-
ca gold standard para analizar la funcion biventricular.
Ademas, nos aporta importante informacién adicional,
al permitirnos realizar caracterizacion tisular de forma
no invasiva mediante secuencias de realce tardio de
gadolinio (RTG). Esto nos permite analizar el riesgo

de muerte subita y seleccionar la mejor estrategia
terapéutica (13).

El RTG esta presente en alrededor del 30% de los
pacientes con DNM. Pero la relacion entre su presencia,
localizacién y caracteristicas con el pronéstico no esta
totalmente establecida. Lo mas tipico es presentar real-
ce lineal intramiocardico a nivel septal, pero se pueden
encontrar otros patrones como el subepicardico en la
pared libre del ventriculo izquierdo, focal o patrones
mixtos. (14)

La RMC puede proporcionar informacién clinica-
mente 1util incluso sin la administraciéon de medios de
contraste. (15)

La utilidad de la RMC en diferentes distrofias es
de suma importancia para describir la fisiopatologia
de estas entidades, discutir su presentacion clinica y
evolucién esperada. (16)

La evaluacion funcional ventricular basada en
ecocardiografia tiene una débil correlacién con los
parametros de la RMC en ninos y adultos jévenes con
DMD. Si bien esta correlacién mejora en el subconjunto
de sujetos con una calidad de imagen ecocardiografica
adecuada, sigue siendo modesta y potencialmente su-
béptima para el manejo clinico. En consecuencia, con-
cluimos que la RMC debe realizarse de forma rutinaria
y temprana en nifios con DMD, no solo para obtener
imagenes de LGE sino también para la evaluacion
funcional. (17,18)

La utilidad de la RMC para diagnéstico de fibrosis
es superior a la de otros métodos de imagenes; se la
debe asociar al uso rutinario de otros métodos comple-
mentarios de diagnéstico como el Electrocardiograma,
Ecocardiograma Doppler y Strain por speckle tracking
para con ello decidir conductas preventivas. Es el mé-
todo de elecciéon para valoracion de la FEVI, volimenes
ventriculares y masa del VI. Tiene excelente resolucién
temporal y espacial; a diferencia del ecocardiograma
no existe mala ventana ultrasénica. Recordemos que
estos pacientes presentan un térax en tonel o con au-
mento de depdsito de tejido celular subcutaneo, por lo
que la valoracion por eco se hace més dificultosa. La
caracterizacion tisular con el uso de contraste tardio es
sin duda el aporte més importante de la RMC; permite,
como evidenciamos en nuestros pacientes, la detec-
cion precoz de fibrosis incluso en estadios preclinicos
(tanto neurolégicos como cardiacos) de la enfermedad.
El hallazgo, incluso a temprana edad, puede cambiar
totalmente la conducta médica.

Un inconveniente que debe mencionarse es el des-
conocimiento por parte de la comunidad médica, del
frecuente compromiso cardiaco en los pacientes con
DNM. Es una enfermedad poco frecuente, y es rara la
evaluacion inicial por los cardiélogos. Otro problema
importante es el costo de la RMC, y la poca accesibilidad
al método. En nuestra provincia no esta disponible en
el sector publico, y es solo parcialmente accesible en
el sector privado. Para llevar a cabo este estudio hubo
que pedir financiamiento a Fundaciones y la Industria
Farmacéutica. Aumentar en un futuro el nimero de
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RMC en pacientes con DNM es nuestro objetivo. Con-
tamos con mas de 70 pacientes de diferentes edades y
estadios evolutivos en seguimiento, queda mucho por
hacer y aprender.

Entendemos, en conclusion, que la RMC debe ser
incluida como método de cribaje para pacientes con
DNM; su aporte para la estadificacion clinica y tera-
péutica es de suma importancia.
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