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Insuficiencia cardiaca en paciente con bloqueo auriculoventricular
completo congénito. Detras de una arritmia, una metabolopatia
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La miocardiopatia dilatada (MCD) es una enferme-
dad del musculo cardiaco caracterizada por dilatacién
ventricular y deterioro de la funcién sistélica, que
lleva a insuficiencia cardiaca (IC). Su incidencia es de
aproximadamente 0,57 casos por cada 100 000 perso-
nas por ano. (1,2) Su etiologia es multifactorial, en la
mayoria de los casos idiopatica. Otras causas incluyen
miocarditis, enfermedades neuromusculares, isquémi-
cas, hereditarias, metabdlicas, toxicas, arritmogénicas,
endocrinas, ete. (1,2)

El bloqueo auriculoventricular completo congéni-
to (BAVCC), es una entidad poco frecuente con una
incidencia de 1/20 000 recién nacidos vivos (RNV). Es
posible el diagnéstico precoz por ecocardiografia fetal.
Es conocido el deterioro de la funcién ventricular por
la inadecuada frecuencia cardiaca (FC) en algunos
pacientes, y el desarrollo de MCD, generalmente re-
versible con la estimulaciéon ventricular definitiva. (3)

Dentro de las causas metabdlicas, el déficit de la
acil coenzima A (acil-CoA) deshidrogenasa de cadena
muy larga (VLCAD) es una entidad extremadamente
infrecuente, con una incidencia de 1 por cada 30000-
100000 RNV. Es causada por mutaciones en el gen
ACADVL. Puede manifestarse en tres formas clinicas
bien definidas: a) forma infantil grave, caracterizada
por miocardiopatia, hipoglucemia y descompensaciones
metabdlicas graves en los primeros meses de vida; b)
forma hepatica moderada, que se presenta en la infan-
cia con episodios de hipoglucemia, hepatopatia y menor
compromiso cardiaco; y ¢) forma miopatica tardia, que
aparece en ninos mayores o adultos, con intolerancia
al ejercicio, mialgias y rabdomif6lisis recurrente. (4)
El tratamiento consiste en eliminar de la dieta acidos
grasos de cadena larga y administrar 4cidos grasos de
cadena media e hidratos de carbono.

Presentamos una paciente femenina de 3 afos
que ingres6 al hospital en paro cardiorrespiratorio,
logrando recuperacién tras maniobras avanzadas de
reanimacién. Entre sus antecedentes se destaca el
diagnéstico prenatal de BAVCC, confirmado al naci-
miento, relacionado con lupus eritematoso sistémico
materno. Durante su seguimiento en otro centro, se
evidenci6 dilatacion progresiva del ventriculo izquierdo
(VI) junto con deterioro de la funcién sistdlica, por lo
que se decidi6 estimulacién cardiaca con marcapasos
(MP) epicardico bicameral desde los 2 anos de vida.
(Figura 1). A pesar del tratamiento, la funcién cardiaca
continu6 deteriorandose.

Cuatro meses previos a su ingreso, habia presen-
tado convulsiones interpretadas como secundarias a
accidente cerebrovascular isquémico (con tomografia
computarizada de cerebro compatible) y multiples
internaciones por hipoglucemia, sin un diagndstico
preciso.

Al relato familiar destacaba la presencia de epi-
sodios reiterados de sudoracién, taquipnea, mareos,
diaforesis y alteraciones del sensorio, que revertian
tras la ingesta de bebidas azucaradas.

La rapida evoluciéon de la MCD con deterioro pro-
gresivo de la fraccion de eyeccion ventricular izquierda
(FEVI) a pesar de la optimizacién del tratamiento
médico y de la programacién del MP, sumada a los
frecuentes episodios de hipoglucemia, sugirieron una
etiologia de la MCD ajena al BAVCC. (Figura 2). Exa-
menes de laboratorio permitieron descartar el origen
reumatoldgico, endocrinolégico e infeccioso de la MCD.
Un examen exhaustivo metabdlico realizado durante
una crisis hipoglucémica permitié constatar un déficit
del metabolismo, VLCAD, responsable de la inusual
evolucién de su enfermedad.
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Fig. 1. ECG de superficie. Se observa ritmo de marcapasos, con sensado auricular y estimulaciéon ventricular
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Fig. 2. Ecocardiograma transtoracico, eje corto paraesternal, modo M. Se observa dilatacion del VI y discinesia septal

La paciente present6 una forma atipica y grave
de VLCAD con compromiso cardiolégico grave, cuyo
diagnostico fue desafiante y dificultoso por presentarse
concomitantemente con el BAVCC.

En este caso resaltamos la importancia de conside-
rar otras causas menos frecuentes, ante diagnosticos
usuales como el BAVC y la MCD que no responden
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adecuadamente al tratamiento convencional o presen-
tan manifestaciones inexplicables, como hipoglucemia
y acidosis no cetodsica. El alto indice de sospecha clinica
y la realizaciéon de estudios metabélicos fueron claves
para arribar al diagnéstico definitivo por lo que con-
cluimos que, cuando la evolucién de un paciente no es
la esperada con la terapéutica habitual debemos bus-
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car otras causas posibles, incluyendo aquellas menos
frecuentes.

Una vez establecido el diagnéstico de déficit de
VLCAD, resulta fundamental instaurar de manera
precoz el tratamiento dietético especifico, basado
en la restriccion de acidos grasos de cadena larga, la
suplementacion con triglicéridos de cadena media y el
aporte adecuado de hidratos de carbono para prevenir
episodios de hipoglucemia. Asimismo, debe evitarse
el ayuno prolongado y realizar ajustes nutricionales
individualizados segtin la edad y las necesidades
metabdlicas. En situaciones de estrés metabdlico
(infecciones, cirugias, fiebre) debe usarse aporte en-
dovenoso de glucosa. (5)

El asesoramiento genético familiar es también una
herramienta esencial en el manejo integral de estos
pacientes.

Consideraciones éticas

Dado que la paciente ha fallecido en 2019, los profesionales
se comprometen al resguardo y la confidencialidad de los
datos, segtin lo dispuesto en la Ley Nacional 25.326 (De
Habeas Data). Se solicita la eximicién del consentimiento
informado. Se cuenta con aprobacion del comité de ética del
Hospital Nacional Profesor Alejandro Posadas bajo el cddigo
de aprobacién ética: Ccari971/25
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