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Derrame pericardico en lactante

como primera manifestacion de defecto
de la betaoxidacion de acidos grasos

de cadena larga

Pericardial effusion in an infant as a first
clinical sign of long chain fatty acid
beta-oxidation defect

Sr. Editor:

Los defectos de la betaoxidacion de los acidos grasos son un
grupo de metabolopatias, de herencia autosémica recesiva,
en los cuales falla a nivel mitocondrial la utilizacion de los
lipidos como sustrato energético. Los tejidos mas afectados
son el miocardio, el higado y el misculo esquelético, de
modo que la clinica tipica es hipoglucemia hipocetésica en
periodos de ayuno, miocardiopatia, hepatopatia y aumento
de enzimas musculares’.

Se presenta el caso de un nifio de 2 meses, sin
antecedentes familiares de interés, que consulté por
rechazo parcial de la alimentacion, decaimiento y dificultad
respiratoria de 3 dias de evolucion. Afebril. No referia
procesos infecciosos previos. Como Unico antecedente
personal, destacaba un ingreso en las primeras 24 h de vida
por pérdida de bienestar fetal, en que presentd una
hipoglucemia asintomatica (42mg/dl), que remontd con
fluidoterapia.

A la exploracion fisica, el paciente tenia moderada
afectacion del estado general, signos de hipoperfusion
periférica, tiraje subcostal, tonos cardiacos apagados y
hepatomegalia de 4cm. Constantes vitales mantenidas. Se
solicito radiografia de torax, que evidencié un aumento del
tamafo cardiaco. A nivel electrocardiografico, se observo
una alteracion inespecifica de la repolarizacion y disminu-
cion del voltaje. Mediante ecocardiografia, se diagnostico
de derrame pericardico severo (20 mm), con leve hipertrofia
miocardica y funcion cardiaca mantenida (fig. 1). Una hora
después, aparecen signos de taponamiento cardiaco y shock
cardiogénico por lo que se realizd pericardiocentesis
evacuadora, con extraccion de 100 ml.

En la analitica existe un aumento de las transaminasas (GOT
278 Ul/1, GPT 210UI/l) y enzimas musculares (CK 20.358 Ul/,
CK-Mb >500ng/ml. Troponina T 1,30ng/ml) con acidosis
metabolica, (pH 7,20 pCO, 44,6 mmHg, HCOs 18 mmol/l, acido
lactico 6 mmol/l, EB- 8,8 mmol/l). La glucemia y sedimento de
orina fueron normales. Con esto, se sospecho6 una pericarditis
viral. Se envidé muestra de liquido pericardico, sangre y moco
nasal para estudio microbioldgico, se inicid tratamiento con
acido acetilsalicilico y se mantuvo a dieta con fluidoterapia. EL
cuadro de derrame pericardico empeoroé en los dias sucesivos,
siendo necesarias pericardiocentesis de repeticion cada

12-24h. Se constata una hipertrofia biventricular de predo-
minio septal, presente desde el dia después del ingreso, que
aumenta paulatinamente.

Ante la negatividad de los estudios microbioldgicos y con
sospecha de probable etiologia metabdlica por deteccion de
se afadid carnitina al

hipocarnitinemia, tratamiento

Figura 1 Ecocardiografia 1h tras el ingreso: Colapso auricular
por derrame pericardico.

Figura 2 RNM en séptimo dia del ingreso: Derrame pericardico
severo global y miocardiopatia hipertréfica de predominio
septal.
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(100 mg/kg/d) a las 48 h y un dia después glucocorticoides e
inmunoglobulinas. En el examen anatomopatoldgico del
liquido pericardico, se dudo6 sobre la existencia de células
tumorales. Se realizd RNM, que no evidenci6é ninguna masa
tumoral (fig. 2).

No hubo respuesta clinica favorable a las medidas
adoptadas. En el quinto dia del ingreso, evoluciona a
insuficiencia cardiaca con necesidad de tratamiento
diurético e inotropo. Se realizé una ventana pleuropericar-
dica para evitar las pericardiocentesis seriadas.

En el octavo dia, aumento la inestabilidad hemodinamica
y empeoramiento del estado general, secundario a sepsis
por Pseudomona Aeruginosa. A pesar de tratamiento
antibiotico adecuado, el nifo fallecio 48 h después.

Los estudios microbioldgicos, hormonales y reumatoldgi-
cos fueron negativos. Postmortem, se obtuvieron los
resultados del estudio de metabolopatias. Los niveles de
carnitina en sangre estaban muy disminuidos. Por
espectrometria de masas en tandem, se confirmé un
aumento de las acilcarnitinas en suero, compatible con un
déficit de 3 hidroxiacil CoA deshidrogenada de cadena larga
(LCHAD). El diagnostico se confirmé por estudio genético del
paciente y de los padres, siendo ambos portadores de la
mutacion ¢.1528G > C del gen HADHA.

La forma de debut mas habitual de la LCHAD es la
hipoglucemia hipocetésica con acidosis metabélica®. Duran-
te el ingreso, no se constatd hipoglucemia, probablemente
debido al inicio precoz de aportes de glucosa intravenosa. La
alteracion cardiaca mas frecuente en la LCHAD es la
miocardiopatia hipertroéfica, como se observo evolutivamen-
te en el paciente, seguida de la miocardiopatia dilatada y las
arritmias®. El derrame pericardico como sintoma prin-
ceps del LCHAD es excepcional y de ahi se deriva el interés
del caso presentado; si ha sido descrito en dos casos
asociados al defecto de la beta-OAG de cadena muy larga®>.

La mortalidad de estos pacientes en la fase aguda es del
50%°. Posteriormente, pueden evolucionar favorablemente
y revertir sus lesiones con un tratamiento adecuado.
Durante las crisis, es fundamental asegurar unos aportes
de glucosa adecuados para evitar el catabolismo endégeno.
Se debe evitar la administracion de acidos grasos de cadena
larga y aconsejar una dieta hipograsa enriquecida con
triglicéridos de cadena media. No se han evidenciado
efectos beneficiosos del uso de carnitina, por lo que es
controvertida su utilizacién® 2. Se recomienda evitar farma-
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cos que consumen carnitina (acido valproico, salicilatos,
paracetamol) y con efecto lipolitico (adrenalina).
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