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Glucogenosis tipo Il

Informe sobre tres pacientes diagnosticados
en vida en Cuba
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Sanchez Veiga, F. vy otros. Glucogenosis tipo I Inforare sobre fres pociemtes disgnosti-
cados en vide en Cuba. Rey Cub Ped 51: 4, 1979

Se presentan los casos de tres pacientes con enfermedad de Pompe, quienes pudieron
ser diagnosticades en vida por el cuadro clinico, los hallazgos electrocardiograficos, por
la angiccardiografia y la biopsia hepdtica donde se encontraron los depdsitos de glucd-
geno intracelular. Dos de estos nifios adn viven, han sobrepasado la edad de un afio y

tienen aplicado tratamiento digitdlico, diurético v con corticoides,

Los trastornos por alteraciones en la
sintesis o la degradacion del glucdge-
no y su subsiguiente utilizacidn se de-
nominan glucogenosis, las cuales se
agrupan en distintas entidades reconoci-
das con fines clinicos sobre la base de
los principales 6rganos o sistemas afec.
tados.'”

Estos trastornos estan genéticamente
determinados; sin embargo, algunos en.
fermos han presentado mas de un tipo
de defecto vy dentro de una misma fami-
lia se han ohservado varios tipos dife-
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rentes, y en otros pacientes que presen-
tan un cuadro clinico definido no se ha
podido demostrar ningdn defecto enzi.
matico.'”

La enfermedad de Pompe (tipo llA)
es una glucogenosis en que el miocar
dio resulta suficientemente afectado
como para ser causante de grave dis-
funcidn cardiaca, aunque la musculatu.
ra esquelética v el higado presentan
también acimulos anormales de gluco
geno provocado todo ello por un defec-
to enzimatico (z 1.4 glucosidasa lisoso-
mica).'

La primera descripcion de esta forma
de glucogenosis es debida a Pompe' en
Holanda en 1932 e independientemente
en el mismo afo por Bischoff, en Ale-
mama.”

En Cuba han sido presentados dos
casos en pacientes dingnosticados des-
pués de fallecidos en diferentes anos



(1967 y 1974) y un paciente que se diag-
nosticéd en vida en el afo 1975 por el
doctor Andrés Savio Benavides y cola-
boradores. ™ Nosotros vamos a presen.
tar tres pacientes con enfermedad de
Pompe. que fueron diagnosticados en
vida. en nuestro hospital.

Presentacion de fos tres pacientes

La edad de nuestros tres nifios en el momen.

o de sus ingresos en el hospital eran: en dos,
menor de 6 meses: y el otro tenia 1% anos.
Este altimo presentaba una edad que no estaba
acorde gon los criterios de OF Sant’Agnase An-
derson y colaboradores, " por lo que el diagnos.
tico fue dificil de plantear al principio, ya que
eslos autores exponen como uno de los cuatro
elementos para ol diagnostico de la enfermedad.
la muerte antes del ano de edad. De los tres
pacientes, dos son del sexo femenino ¥y uno
del masculing v los tres perténecen a la raza
blanca, En uno solo de ellos existia el antece-
dente de un hermano fallecide por la misma
enfermedad. En los antecedentes personales,

uno de ellos fue de bajo peso al nacer; los
otros dos no tentan antecedentes de enferme-
dad al nacer.

El motivo de ingreso en los tres fue disnes
con Insuficiencia cardiaca, Al examen fisico los
tras presentaban malnutricién subaguds median-
te el método de Waterlow!! v retraso psicomo-
tor marcado con hiporreflexia osteotendinosa e
hipotonia muscular generalizada, asi como vo
mitos y adinamia. En aparato cardiovascular,
s6lo a un paciente se le auscultaba soplo car-
diaco, el cual era sistdlice grade HIJIV en me-
spcardio sin irradiacidn. Los tres presentaban
cuadro clinico de insuficiencia cardiaca aguda
con gran taquicardia, disnea, hepatomegalia v
subcrepitantes bibasales. Con respecto al co-
mienze de los sintomas y el tiempo transcu-
rrido hasta su ingreso, en dos de los nifios era
de menos de 24 horas: en el otro paciente,
hacia un ano que los padecia. por lo que fue
diagnosticado de padecer fibroelastosis suben-
docdirdica

En los examenes complementarios realizados
no habia alteraciones en el hemograma, iong
grama, eritrosedimentacidn, coagulograma y en
la electroforesis de proteinas, v se observd que

Figura 1. Sigrno de hipertrolia ventricolar izguierda intensa, La serie

precordial estd tomada a media estandarizacidn: ndtenze los fuertes vol.

tafes positivos en las derivaciones jzquierdas: O AVL, Y, v V.. Otra

caracteristica es la marcads disminucion del tiempo de conduccicon AV

[FH menor de 0127). No existe franca alteracidn de repolarizacidn en
este caso, solo hundimiento del segmento 5T,
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an los tres existia glicerma por debajo de 50
mg®e. Al realizdrsele Rx de toras Fue  eviden-
te la gran cardiomegalia con signos de estasis
pulmonar bibasal; en los ECG en dos ninos era
evidente la hipertrofia ventricular con altos val:
tajes y trastornos de repelarizacion: en el otro
paciente se observaba un P-R acortado y sig-
nos de fuerte hipertrofia ventricular izguierda
La angiocardiografia de los tres pacientes deno-
taba aumente del grosor de la pared de los
ventriculos. sobre todo irquierdes. con una raiz
adrtica normal y un ventricule de Suena capa
cidad: se planted el diagnastico de angiomio-
cardiopatia primaria en los tres ninos. El estu
dio de linfocitos en sangre periférica por la
coloracién de PAS' mostrd grénulos de gluco-
genos en el citoplasma. Se le realizd o los tres
nifips la biopsia hepdtica con la aguja de Men-
ghini, y se observé en la coloraclon de hemato-
xilina y eosina, hepatocitos pélidos, granuloses
v vacuolados: la coloracion de Best'’ fue posi-
tiva al glucogeno, También se empled la colo-
racitn de Schiff, la cual fue positiva y Se nega-
tivizd previa digestibn con la diagtasa: esta
altima prueba se considera mas demostrativa
de la presencia de glucdgeno intracelular,

Dos de estos nifos aun wviven: han sobrepa
sado la edad de un afo y mantiener tratamien-
1o digitalico, diurético y con corticoides.

Figura 2. Hepafocitos distendidos. granulo.
gos v vacuolados (HE 10 x 45] por deposito
de glucdgerno.

RCP
JULEDLAGDSTO. 167%

COMENTARIOS

Aunque la afeccion no es muy fre-
cuente, consideramos que debe pensar
se en ella cuando tengamos un nifo con
insuficiencia cardiaca resistente al tra-
tamiento, cardiomegalia severa, hipoto-
nia muscular y retraso psicomotor.

En el diagnostico tiene gran valor el
angiocardiograma con las caracteristi-
cas ya descritas, asi como un ECG que
muestre hipertrofia ventricular con altos
voltajes y trastornos de repolarizacion,
aunque también se puede ver un P-R
corto caracteristico. Todo lo anterior-
mente dicho con el hallazgo en la biop-
sia hepatica de depdsitos de glucdgena
en la célula hepatica nos facilitaron el
diagndstico positivo de esta enfermedad
en nuestros tres pacientes, aunque el
hallazgo del déficit enzimatico es el de.
terminante.
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Figura 3. Angiocardiogralta en fase de levo,

tipica de fibroglastosis endoecardicd. Enorme

ditatacion del VI, con pared engrosada, pero

con poca cepacidad contrdctil: el ventriculo

permanece dilatade en forma redondeada an
todos los negativos.
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Figura 4. Anglocardlografia, fase de levo,
glucogenosis. Puede notarse la diferencis en
el aspecto del VI de pared enormemente

il engrosada, conservando la cavidad ventricu-
HRSP REG.FER I'-‘!:Di‘!_:' BORR: lar izquierde su forma y estructurs normales,
f W, y la avricola izquierda notablemente agran-

dada en este caso,

Figuea 5. Fofegratia de uno de los pacientes a la edad de 9 meses. Se
abserva lo hipotonie ¥ ef retreso pondoestatural.
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SUMMARY

Sanchez Veiga, F. et al. Type ! gh.cogenosis. Report of three Cuban patients who were
diagnoged while being alive. ey Cub Ped 51: 4, 1979,

Three patients with Pompe's diseasze who were diagnosed while being alive as a result of
the clinical picture, the electrocardiogranhic and angincardiographic findings and the he-
patic biopsy which disclosed intracellular glycogen deposits are presented. Two out of
the children are still alive, {ney are over 1 year old and both undegrgo a treatment in-
valving digitalis. diuretics snd corticoids

RESUME

Sanchez Veiga, F. et a! Gyungdnose cardiaque. Rapport & Cube des cas de trols patients
diagnostigués de leur vivaer SHev Cub Ped 51: 4, 1979

Les auteurs présenten! les vas de trois patients ayant la maladie de Pompe, lesguels
ont pu &tre diagnosticoés en vle par e tebleau clinique, les trouvailles électrocardiogra-
phiques, I'angiographie et ls biopsie hépatique, ob P'on a trouvé les dépdts de glycogéne
intracellulaire. Deux Je ces enfants vivent encore, ont dépassé [Hgé d'un an et sont
soumis & un traitement digitalique, diurétique et avec des corticostéroides.
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