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Las distrofias musculares son miopatias genéticas, con importantes alteraciones cardiacas
y si bien estas son consideradas factores de riesgo para fenémenos tromboembdlicos, es
baja la incidencia reportada de ataques cerebrovasculares (ACV) en estos pacientes.

Presentamos a un paciente de sexo masculino de 21 anos de edad, con distrofia muscular
de Duchenne, que presenté un ACV isquémico de probable etiologia cardioembélica, por lo
cual se inici tratamiento antitrombético.

Sospechamos que la baja incidencia reportada de ACV en pacientes con distrofias mus-
culares podria estar asociada a un subdiagnéstico de dichos eventos y a una baja sobrevida

Cardioembolia de estos pacientes.
© 2015 Sociedad Neurolégica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.
Cardioembolic stroke in muscular dystrophy patient
ABSTRACT
Keywords: The muscular dystrophies are genetic myopathies, with significant cardiac abnormalities,

Duchenne muscular dystrophy
Ischemic stroke
Cardioembolic source

and while these are considered risk factors for thromboembolic events, is low reported
incidence of strokes in these patients.
We present a male patient 21 years old with Duchenne muscular dystrophy, which presen-
ted an ischemic stroke probably cardioembolic, so antithrombotic treatment was started.
We suspect the low reported incidence of stroke in patients with muscular dystrophy may
be associated with a sub-diagnosis of events such as low survival of these patients.
© 2015 Sociedad Neurolégica Argentina. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. All rights
reserved.
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Introduccién

Las distrofias musculares son enfermedades del musculo
estriado de origen genético. Dentro de ellas, el grupo de mayor
prevalencia esta constituido por las distrofinopatias, término
que engloba la enfermedad de Duchenne y de Becker'. Se
caracterizan por la alteracién total o parcial de una proteina
del citoesqueleto muscular denominada distrofina, codificada
en el cromosoma X, con patrén de herencia recesivo’. La afec-
cién cardiaca se encuentra entre las principales causas de
morbimortalidad de estos pacientes, produciendo alteracio-
nes tanto estructurales (miocardiopatia dilatada, alteracién
de la contractilidad) como funcionales (insuficiencia cardiaca,
trastornos de conduccién)?. Si bien dichas alteraciones son
factores de riesgo para fendmenos tromboembdlicos, existen
escasos reportes publicados en la literatura de ataques cere-
brovasculares (ACV) agudos secundarios a dicho mecanismo?.
En esta publicacién presentamos un caso de ACV de etiologia
cardioembodlica en un paciente con distrofinopatia.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino de 21 anos de edad, quien fue eva-
luado en la guardia externa de nuestro hospital por un cuadro
de disartria y debilidad del hemicuerpo derecho de instala-
cién subita. Tiene como antecedente distrofia muscular de
Duchenne (DMD), a expensas de presentar inmunomarcacién
para distrofina negativa (aislada fibra revertida) en su biopsia
muscular. Durante la evolucién de su enfermedad desarrollé
compromiso miocardico estructural y eléctrico, por lo que se
encontraba en tratamiento con atenolol asociado a prednisona
en dias alternos. Desde el punto de vista funcional, el paciente
presentaba un Rankin previo de 4, con necesidad de cuidados
diarios y de ayuda para la deambulacién.

En el ingreso hospitalario presentaba una presién arte-
rial de 100/70 mmHg y una frecuencia cardiaca regular de 100
latidos por minuto. En el examen neurolégico se evidencié
disartria moderada, hipotonia generalizada y cuadriparesia a
predominio derecha, arreflexia generalizada e hipostesia bra-
quiocrural derecha. Se decide su internacién con diagndstico
probable de ACV en paciente joven con afectacién cardiaca
secundaria a su distrofia muscular. Poseia un National Ins-
titute of Health Stroke Scale (NIHSS) de 17. Se realizé una
tomografia de encéfalo que evidencié cambios precoces de
isquemia en su hemisferio cerebral izquierdo. Como hallazgo
patolégico en su laboratorio, presentaba una creatinfosfoci-
nasa de 2.490 U/L. El electrocardiograma evidenciaba ritmo
sinusal, frecuencia cardiaca de 100 latidos por minuto y nin-
gun signo de isquemia aguda. Habiendo consultado fuera del
periodo de ventana, se decidié iniciar tratamiento con aspirina
(100 mg/dia) y disminuir la dosis de atenolol a la mitad.

Se realizé un ecocardiograma que objetivé una funcién
sistélica del ventriculo izquierdo moderada a severamente dis-
minuida en forma global, con una fraccién de eyeccién del
37% y una fraccién de acortamiento del 17%, asociada a hipo-
cinesia apical, sin evidencia de trombos intracavitarios. Se
realiz6 Holter de 24 h que evidencié ritmo sinusal con extra-
sistoles ventriculares polifocales de alta densidad horaria, de

distribucién homogénea, asociadas a duplas con alteraciones
basales de la repolarizacién. La resonancia magnética (RM)
de encéfalo evidencid un infarto subagudo cortico/subcortical
fronto-temporo-parietal izquierdo con leve transformacién
hemorragica (fig. 1). La angiografia por RM de vasos intra y
extracraneales con contraste no objetivd anomalias. Por lo
tanto, se interpreté el cuadro como un ACV isquémico de ori-
gen cardioembdlico, por lo que se inicié anticoagulacién con
acenocumarol a los 10 dias del evento, previa realizacién de
una tomografia de cerebro control. El paciente fue dado de alta
con una leve mejoria en su examen neuroldgico, sin presentar
déficit sensitivo y con menor déficit motor derecho respecto
al ingreso, con un NIHSS de 15 y un Rankin de 4.

Comentarios

Las distrofinopatias son las enfermedades musculares here-
ditarias mas frecuentes, producto de mutaciones en el gen
de la distrofina en el cromosoma Xp21, lo cual ocasiona un
déficit total o parcial, o anomalias en la proteina distrofina,
tanto en el musculo estriado esquelético como cardiaco. La
DMD es la forma mas grave de este grupo, la cual se caracte-
riza por mutaciones, principalmente deleciones, que llevan a
la ausencia total de la distrofina®. La incidencia es de 1/3.500
varones nacidos vivos, manifestandose inicialmente por difi-
cultad para la marcha y caidas frecuentes a la edad 3-4 afos.
Conforme progresa la enfermedad, pierden la capacidad de
deambular, requiriendo utilizacién de silla de ruedas durante
la adolescencia®.

El compromiso cardiaco en la DMD comienza precozmente,
alrededor de los 6-7 anos, aumentando la incidencia de mio-
cardiopatia dilatada con la edad®. La cardiopatia esta presente
en forma clinica o subclinica en el 90% de los casos, siendo
la insuficiencia cardiaca la causa de muerte en el 20% de los
pacientes’. El grado de afectacién cardiaca varia de acuerdo
con el estadio de la enfermedad y el tipo de mutacién®. Se
reconocen 2 patrones de compromiso cardiaco: en etapas
tempranas de la enfermedad se producen alteraciones en la
motilidad del ventriculo izquierdo, mientras que la cardio-
miopatia dilatada es mdés frecuente en la segunda década
de la vida®. Se manifiesta inicialmente con alteraciones elec-
trocardiograficas del ritmo y la conduccién, evidencidndose
luego anormalidades en el ecocardiograma, como alteraciones
focales de la motilidad, disfuncién ventricular e insuficien-
cia cardiaca por depresién de la funcién sistélica en etapas
tardias de la enfermedad®. El tratamiento de la insuficiencia
cardiaca congestiva con inhibidores de la enzima converti-
dora de angiotensina, diuréticos y betabloqueantes mejora la
condicién clinica de estos pacientes?.

Las alteraciones cardiacas relacionadas con la DMD son
capaces de provocar ACV isquémicos por favorecer el des-
arrollo de fenémenos tromboembdlicos, Sin embargo, en lo
reportado por el trabajo de Hanajima y Kawai se observé en un
total de 665 con DMD una incidencia del 0,75% de ACV’ y Biller
et al. en su estudio en un total de 52 pacientes no encontraron
eventos cerebrovasculares®. Los reporte de casos en la litera-
tura indexada sobre ACV en pacientes con DMD son un total
de 5, en todos los casos los pacientes presentaban una disfun-
cién sistélica del ventriculo izquierdo moderada a severa, por
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Figura 1 - RM de encéfalo. Se evidencia lesion hiperintensa en secuencia de FLAIR (a y b) con restriccion de senal en
secuencia de difusion (c y d) en territorio de la arteria cerebral media izquierda (Ml), compatible con infarto cerebral estadio
agudo/subagudo asociado a un pequeno foco de transformacién hemorragica en el brazo posterior de cipsula interna

izquierda.

el que se explicaba en fenémeno cardioembdlico del evento
cerebrovascular?? 1. Esta complicacién de tan baja incidencia
reportada podria deberse una tasa importante de subdiag-
nostico, que probablemente se deba a multiples factores,
entre ellas la presencia de debilidad muscular generalizada en
estos pacientes, que podria enmascarar el desarrollo de déficit
motor de origen cerebrovascular o la presentacién frecuente
de atrofia muscular severa, la cual podria dificultar la apari-
cién de signos piramidales?®. Otro factor probable asociado a
la baja incidencia de cardioembolias cerebrales podria ser la
baja sobrevida de un grupo importante de pacientes con esta
patologia, los cuales, a pesar de presentar cardiopatias de alto
riesgo de embolia, no llegan a desarrollarlas.

En la actualidad, no existen datos concluyentes en cuanto
al tratamiento preventivo de episodios tromboembédlicos en
pacientes con insuficiencia cardiaca crénica y dilatacién
ventricular con diagnéstico de DMD. En casos de miocar-
diopatia dilatada con fraccién de eyeccién menor del 30%,
estd recomendado el tratamiento anticoagulante si se asocian
fibrilacién auricular, trombos intracavitarios o eventos trom-
boembodlicos previos; en ausencia de estos factores asociados,
est4 justificado el tratamiento antiagregante con aspirina?.

Buscamos con este caso destacar la relevancia del recono-
cimiento, en forma temprana, de un ACV en pacientes con
distrofia muscular, lo que llevaria a un manejo mas adecuado
en la fase aguda y la optimizacién de la prevencién prima-
ria y secundaria de los mismos. Esto contribuiria a disminuir
las tasas de morbimortalidad en pacientes que presentan
este tipo de miopatias. Entre estas medidas, la utilizacién
de la anticoagulacién, teniendo en cuenta el mecanismo car-
dioembdlico en la fisiopatologia de estos fendémenos, sea

probablemente una terapéutica adecuada, aunque todavia se
requiere de més evidencia en el uso de los mismos en este tipo
de pacientes para obtener mayor nivel de recomendacién.
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