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S pEesIlA un casa e enfermoedad  de Pompe-

Chorma wemseabivadin declivie apeiar v e

determina por primera vez en Cuba ol defecio enzimitics gque 1o arizing Calefrein e mialias
dvidat, Se recogen los dates elinices mas sobresalientes, ¥ =e iocluyen wdeniia: tele v vl Trae
cardivgrama, vecior, fone, angiocardiograiia periférica. cateterismo derecho ¥ puncion ventuicular
impuierda, Par ¢l estudio hemodindmica se planiea una miocardiepatia obsiTociiva st jardavoe
caba una eslemesis funcional del conducto e salida del venteicalo derechn. la bestrueciin
fur pueterivrmente demosirada en el estudio necrépsice,

la enfermedad de Pompe es una enti-
dad poeo frecuente ¥ en general mal
valindisula. Fllo se debe a que ¢l diagnastico
preas weees se determina en vida, lo que
ir:l||1t=i|ri|ita que s realicen los examencs
compleinentarios_necesarios para un diag-
feliea correcio.

Lecientemente s¢ publied un  trabajo
vientilive sobre el diagnéstico de la enti-
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dad, en vida, basado en una sencilla prue-
ba de laboratoric.

Sin embarge, para poder clasificar a
un caso dentre del grupo de las plivose
nosis es necesario determinar el defecto
enzimitico que la origina. En Cuba e
habian informade doz casos con anterio
nidad,>* aunque en ningune de clles -
determing la deficiencia enzimitica, ya que
el diagnéstico fue bazade dnicamente en
los hallazgos necrdpsicos,

En el caso que prescolianes i cenl i
cign, el diagnastice e determinade on
vida del pacionte. v fue posible ademis,
practicar cstudios hemudindmicos que con-
firmaron olras curiosas illil'rmgnlﬂﬁ e
se plantearon en =a estudio.

Drescripeion del caso

S trata de MOC de 8 messs de edad
Hi. 234256, MI: Fiebre. APF: Abuelo TB.
Mo conzaguinidad.



A prenatales ¥y natales

Embarazo con antecedentes de polihidramnios,
parta a  términe, demorade, con  sufrimiento
fetal. Anoxia intraparto grave, Maniobras e
reanimacion, Cianosis ¥ oxigenoterapia,

Posnatales: ictere  fisologice del recien na-
cido,

DEM. Retrasado. No o sostiene la cabeza  ni
s¢ sienta, ann con avuda,

APP. Ha estado mgresada en tres ocasiones
en distintes centeos  hospitalarios, afectada de
cardiopatia  descompensada,  que fue  diagnost-
cada al mez v medio,

HEA. Beficre Ja madee gque el dia anterior
& su ingrese ].rl:u:nh'r fiebre v falta e aire,
vy e “ahogaba™ al ingeric los alimentois. En
horas de la noche presentd tos seca frecuente
y quefidos, por Io ogque decide traerla al haspital
donde queda ingresala.

EFG. Lactante e H meses e cdad que pa-
rece muy enferme iz 1 Temiperatura 3770
Peso O kg, talla 67 cm,

EFE. Cabeza: eoc 42 cm fomtanela anterior
2x 2 cm,

Cara. Labios voluminosos, mejillas tumefactas,

Torax. <t 40 cm, presenta  ro=arie  condre.
costal.

Abdomen., ca 33 cm, ligeramente globulose
Extremidades. Hipotrdficas,

EFPA

AR, Tiraje intercostal, fr 76%, respiracion
soplante, No  estertores,
AC, Fe 160V, deformidad precordial. Ritmo e
galope, Ss 206 en el 2do. v Zer. eil. Pulsos pe
riféricos presentes,

AD. Abdomen diseretamente  globuloso.  El
higado rebasa 4 em el reborde costal.

SN, Senzorio  deprimido,

Hipotonia muscular marcada.

Reflejos osteotendinozos  disminuidos.

Investigaciones  complementarias

Hb 109 gmT:
Ht 35 wol <% .
Diferencial ;. Lencocitos I:E',‘I' 27 meqfl

10000 co Cl: 105 meq/]
’ , " Na: 1413 meqyl]
Seg 26, Eo 06, Lin-

fo 6B K: 42 mepsl
EEG: normal

Cariotipo: 46 XX,

lonograma

Eritro 17 ez
Clicemia 1100 mg %%
Orina: negativa

Heces fecales: negativo,
Coprocultive; Flora normal.

Fig, 1. hsérvese ol engrosamiente de los labios ¥ la hipetonin muscular evideneiada
por la posicien de rana, adeptada per el paciente,
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Exudade nasofaringes: no se obluve creci-
rabtnb,
Telcardiograma:  Cardiemegalia  global  gra-
da IV,
{ipeulacion pulmonar  normal  (figs, 2a, 2b
v e,
Fi

provoThis,

%ignos  de crecimiento  biventricular

Trastorno severo de la repolarizacion ventri-
vielar whig. 30,

ftisqueda de granulaciones de glicogens en
lw linfocites de la sangre periférica con colo-
racion del PAS: positive (fig. 4L

Veciecardiograma  (figs. 5a, 5b ¥y 5c),

I'lano: horizental, vectores iniciales dirigidos
hacia adelante ¥ a ln izquierda, con giro hora-
tivz ol resto de la figura tiene giro antihorario.
Gran veltaje del asa QRS.

Flano fromial; figora de perfil donde ambas
ramas, centrifugs ¥ centripeta se  superponcn
vom un sector medio en - 1407,

Mans sagital: la figura de gran veliaje ini-
cialmente tiene uwn giro horarie, aungue  poste-
rinrmente s¢  hace  antihorario,

Ca-i toda la figura =e encucnira en el plans
posterior come 5o observa en los  crecimientos
taquie ralass.

Crevimiento biventricular, trastoras de la res
polarizacion  venteieular.

Fonscandiograma {flig. 6,

Vibraviones e alin frecmenecia v poaquens -
rensidad mas evide=nies en foes polmonmar i,
ruide aumentado  de  intensidad  en
GRarT.

Angiocardiografia peri
To. Td y Vel

Marcado desplazamicnto  del  tabigue  inten
ventricular  hacia la  derecha. Compatible con
miecardiopatia obstructiva,

Cateterismo cardiace (figs. & v 9.

El estudic de las presiones en cavidade. -
rechas & través del  eateterisamo  derecho s
mostré, una presion media de la AD en Lo
limitea superiores de lan normalidad, con higer-
tension a nivel del VI; fue imposible <1 puaer
al tronce de la AP y sus ramas

Al hacer la correlacién  clinicahemodindmica,
y mo constatarse signes elinicos ni radiologicos
de hipertensién pulmenar, ¥ tener hipertension
a nivel del veniriculo derecho nos hace plantear
una ohstruccién circulatoria a nivel de la val-
vula pulmonar o del conduete de salida c1 VD
de tipe orgénice o funcianal,

a dhigs, Tao Ty

Se realizd ademds, puncién en ol VI v toma
de la presiin a mivel de la aora on tode su
travecto, no  comprobandese  la existencia de
l-__-;m,di!-nm tersioral, ©on pn-t.innu'i naormales. Por
s datos obicnidos del estiwdio de las presiones,
v por lo sefiglpdo anteriormente planteames e
rn nuestro caso es factible la existencia de una

Fig. 24A—Vista AP donde puede apreciarse fa cardiomegaliv global  grade ne,
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FarrT o mareada  erecimienin venfricular derecho
con  elevecisr de e panta,

Fig. 20— Vista OAD en la que se observa un discreto rechazamiento” del esofage
por crécimiente awricular izquierdo.
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'ED&D. 5 HISES

e 0 CL: 234255

Fig. 3—ECC realizade a media cstandarilacién (05 mm = 1 me). Obsérpese of
PR corte, fa onda € profunda (14 mm en Fix Fol ¥ of trastornio e la npl}'fﬂ'ﬂ.dﬂﬂﬂ
vearricular.

Fig, d—Linfocite de lo songre periférica con REMErosas granulacienes de glucdgeno
[/ 1 T Hﬂ'erwr
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Fig, SA- Vectocardiograere o pelana tronm! Fiz 3K, Plene frental, Figura de perfil oo

vectares inicieles dirigides lawio alelente 5 oo prafeas rimes cenfecfuga ¥ oceniripela superpin
lee dzgurerda, con gire horaeio, Kesteo e fao0 tars e wen peceler medio en 10

LT d B F andtherarin, Meerpese o LFi TR
realed s (IR,

Fig., 2. Fl wse vectoriad giva al comienzo ha-

rirrin, preret fwego hoeerse antthoraria. Casi prods

te frgnra se encacntra desplazada hacia of plane
Posterior.
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Fig. 6.—Fonvcardiosrama que registra el foco pulmonar en el qie $¢ aprecie un
pequeno soplo sistélice de eyeccidn,

Fig, Ta. Fig, Th.
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Figs, To—fa, b, e, d, v &), Argiocardiograma pe.
riférico, las tres primecas vistas mpestran el
marcado  rechazamiante ol pabique  hocia B
derecha, con un venlricoln derecho  sumamente
eatrechada; en faxe gde Heno ge ebserva oo
ricada fzquierda  qui® tene una  cavidad s
bien pequenn con marcade engrosamiento de

s pared (2.5 emoen los negatives),

R.C.P.
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Fig. 8.—Cateterismo derecho. Explicacién en el texto.

rardiopatia obstructiva a nivel del corazén de-
rewho,

Esmndin  histoldgica (fig. 100.

Tejido muzcular estriado en ¢l que se apre-
vian numerosas  fibras twumsfactas con nolable
anments on “=a contenide de glucdgenn  apre-
ciable, PAS positive, algunas de ellas vacuoli-
radaz por la pérdida de dicha sustancia (soluble
en agual) en el curse de su procssamisnto.

La imagen histolégica ez compatible con. una
enfermedad por almac-namicnte de glucdgeno,
con afeecion de la fibra muscular esiriada.

Estudio cnzimdtico {ver cuadro),

DDserminacion  del  glucdgens (G, Pleider
methods of Enzymatic analysis. M. V. Bergo-
meye, 1963).

Resultado: 104 g de glucdgeno/100 v de te-
jido.

Faler nermal: 0.2-1,09.

Determinacion de la estructura del glucigens.

a) Espectro de absorcidn del complejo yodado

Resultado: mixime de absorcidn a 470 nun

R.C.P.
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Normal: mixime de absorcion a 470 am
b} Degradacicn del glucigeno por amiluss
Loz resultados se expresan en "o e zloe
cogeno degradado por B ERE
Resultados: 47.53% glucogeno ol sradale
Valor Normal: 2000,

=

COMENTAHRICO:S

Se trata del primer caso de enfermedad
de Pompe diagnosticado en vida. oo noess
tra pai=. v el coarto en la literatuean me-
diva mundial. al que =e practican e-tadio.
hemodindmicos, Hasta 1968 = habian pu.
blicads unos 70 casos’

El diagnistico Tue sospechado cliniea:
raente. .\'u (i'ﬂ.l‘ eanoeslos s l."'] l"ll‘i'll"“'-'ll"
diograma v la basqueda de granulaciones
del zlucozeno en los linfocitos de la =an-
re perifévica, on pacientes portadores e
cnfermedad primarcia del miocavdio, = al-
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tamente sugestiva de enfermedad por al-

macenamicente del gluedgeno en su varie.
dad L.

Generalmente estos pacientez no presen-
tan =oplos, pero si los prescolaran debe
susprcharse la presencia de una miocar-

dinpatia obstructiva.'

'or tal motive ¢ praclicd a nuestro pa-

la que muestra un marcado rechazamien.
to del tabigue interventricular, con esteno-
giz luncional del conducto de salida del
ventriculo  derecho.

El cateterismo mostré una hipertension
a nivel del ventriculo derecho, por lo que
noe se pude en momento alguno cateteri-
var ¢l troneo de la arteria pulmonar o

ciente  una  angiocardiografia  periférica, SUS  TAMAS,
|
 Sist. Dias Diut- ‘Media
545
8s o Iﬂ 4o
Ll M torfci .
ca 85 55 75
bk N A T
Feo 4 Farudio de fus presiones en cavidadees {zguierdes v morkc tordeiea, explicesion
el fexia.
all
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Fig., 10.—FEstudio histolégico de misculo periférico donde se observan numerosas va-
cuolas que contenian glicigeno.

CUADRO
ESTUMO BIOOQUIMICO DEL GLUCOGENG
GLUCOGENO
Alfa
Degradacitn Maximo d= Glucosida=n
por B, amilaza absorciin Liso=mmal Feenforralaza
=100 g L n.am, 1n AL Mades M,
Poripe 10,4 47.53 70 1 20
35 211
Norn=a] ———— AN-50 470 =L Glh
(0,6-58) (L 150000
SUMMARY

Savie Benavidss, A., o1 al. Clinical, fhemodvaamic aad  eazverviric stoedy ap Pareger™s aliaecasae,
Rev Cub Ped 47: 4.5, 1975.

One patient with Pompe's disease (a systemic form of ghyeogesosi=t s presented amd il-
logic enzymatic defect (acid maliase deficity i~ firstly  aletermined in Calop, el ~pzmibs
clinical data are showed and clecirocardiogram. vectocardiveram,  phomsecardiogram per i i
angiocardiogram. right catheterism, and left ventricular punctur: are alsn included. Hemodyoa.
mic study revealed an obstenctive miocardiopmby  resubiing in a fuectional slenoei= of right
ventricle outlel tract. Obstruction was later demonstrated in the necrop=y  study.




REZUME

Savio Benavides A. et al. Etude clinique, hémodynamigue et enzymatigue d= g maledic de
Fompe. Rev Cub Ped 47: 4.5, 1975

A propos d'un cas de maladie de Pompe: lorme géneralisee de glycose) et on détermine pour
la prémidre fois & Coba le défamt eneymatigue qoi Porgine {défieit de maliase acide). On
montee les donnces cliniques les plus imporiantes et on inclut le télé et Pélectrocardiogramme,
le vectocardivgramme. le phonocardiogramme, Pangiorardiographiz périphérique, le cathétérisme
droit el la ponction ventriculaire gauche. L'¢tude hémodynamigue révela une myocardic pathie
obztructive qui provocait une sienose  fenctionnelle do tracius de sortie du ventricale droin.
Lebstruction [ut démenirée postéricurment dans Pélude neuro-psychigue.

FESXME

Caawo Benaswmec A.. ¥ np. Kmgimdeckoe,TesoiuHamwdeckos M depseHTaTEB-
Hoe g3ydeHKe npi donesky MlomMne. Rew Cab Ped 471 4=5, 1975.

NpepcTBaBrAeTCA caydas donesin Mompe(renepanvaosaiian fopss DAMHOTEHO
3a) M neppufl pas Ha Kyde onpene.lv.%e‘r«cﬂ fepMenTaTHRHUE pederT ee npoMs-
xompehun (pedimer kuciof mantosu). lpemepeny doNee BHpALOEecHA KRHE-
MECHMY JAHHHY M NPOSOOATCA TAKEE: Telé H SJeKTDOHADAROrpaMMs ,foHOKAD—
nioTpareda M ne pafepimeckyw airdoKapnusrpedio,npaBad KaTeTepH3amed H
TeBaA EeMYyROIHEA NYHKuMA. [lyTeM IeMOnHHAMAYeCHOTO HM3Y9EHHA OOHODYEN-
EAAR OO0CTDYRTHBHYD MMOKADAMOOATEN,9T) 3eNeT K YHKOHOHANLHOMY CTEHOZ
BHXOAMOTO NPOTOKA NpaPOol XeNyOoTHH.
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