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Introduccion

Perheentupa® describié en 1970 un sindrome que denomi-
né MULIBREY por la presentacién de debilidad muscular
(MUscle), hepatomegalia (L 1ver), retraso psicomotor (BRain) y
pigmentos amarillosen laretina (EY€). Sin embargo, o més ca-
racteristico erael retraso estaturo-ponderal y €l desarrollo de una
pericarditis constrictiva. Los pacientes tienen un aspecto sin-
drémico, con facies peculiar y ateraciones 6seas especificas. Se
trata de una enfermedad genética, con caracter autosdmico re-
cesivo, cuya patogenia se desconoce, probablemente de origen
mesenquimal.

Presentamos un paciente que estaba siendo estudiado desde
los 18 meses por hipocrecimiento que a debutar, alos 6 afios,
con un cuadro de insuficiencia cardiaca secundario a pericar-
ditis constrictiva, permiti6 llegar al diagnéstico del sindrome.

Caso clinico

Nifio de 6 afios que ingresa en nuestro Servicio de Pediatria
por presentar, desde hace unos dias, edemas generalizadosy oli-
guria, sin otra sintomatologia.

Al examen fisico €l paciente pesa 14,8 kg (-2 DS) y mide
103 cm (-3 DS). Latension arterial es de 90/60. Presenta aspecto
dismorfico con frente prominente (Fig. 1), macrocefalia, facies
triangular, puente nasal bajo, boca ancha con dientes de im-
plantacion andrquica, aplasiacutisen € cuero cabelludo, manos
anchasy toscas. Edemas en parpados, pies, tobillosy genita-
les. Angioma plano en miembros inferiores y manchas hipo-
cromas generalizadas, ingurgitacion yugular con presién veno-
sa elevada. Abdomen distendido con hepatomegaliade 7 cm,
dura, no dolorosay esplenomegalia de 3 cm. La auscultacion
cardiopulmonar es normal.

Nacido de embarazo de 36 semanasy parto eutécico. En el
periodo neonatal ingresa por recién nacido pretérmino de peso
adecuado a su edad gestacional (p: 2.300 g, t: 44 cm), sepsisy
bronconeumonia por Staphilococcus epidermidis, aplasia cutis,
enfermedad hemolitica por isoinmunizacion anti-A e hidrocele
derecho. Su desarrollo psicomotor es normal. Es estudiado en
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Enanismo con pericarditis
constrictiva. Descripcion de un
caso

Figura 1. Faciestriangular, frente agrandaday prominente, boca ancha.

Endocrinologia de este hospital, desde los 18 meses, por hipo-
crecimiento en tratamiento con GH. No tiene antecedentes fa-
miliares de interés.

El estudio realizado de hemograma, iones, biogquimica, ori-
na, dfar1- antitripsing, bacteriologiay Mantoux fue normal. Con
laradiografia de esqueleto (Fig. 2) se evidencia que los huesos
poseen unas corticales anchas con medulares finas, didfisis es-
trechas, predominio del diametro longitudinal craneal, hipe-
rostosis frontal y occipital. El informe de oftalmologia es nor-
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Figura 2. Corticales anchas con medulares finas.

mal.

En laradiografia de térax se aprecialigera cardiomegalia,
aumento de liquido pulmonar y estasis venopulmonar. La eco-
grafiaabdominal evidencia hepatomegalia, dilatacion de supra-
hepética, vena cavainferior y porta, con ascitis.

El ECG presenta ritmo sinusal, sin alteraciones de repola-
rizacion, con bajos voltagjes en derivaciones de miembros. El re-
sultado del ecocardiograma demuestra dilatacion de venas su-
prahepdticas y de vena cavainferior, anatomia cardiaca nor-
mal y con &l estudio Doppler variaciones respiratorias en losflu-
jos, compatibles con sindrome constrictivo/restrictivo. Lareso-
nanciamagnética (RMN) evidencia dilatacion de auricula dere-
cha, venas cavas y suprahepaticas sin ateraciones morfolgicas
que hagan sospechar pericarditis.

El cateterismo confirmael sindrome constrictivo/restrictivo
con elevacion de las presiones diastdlicas ventriculares, con mor-
fologia «dip-plateaus (tablal).

Iniciatratamiento con diuréticosy dieta hiposadica con me-
joriaclinicadelainsuficiencia cardiaca. Con la sospechade pe-
ricarditis es intervenido quirdrgicamente practicandose una pe-
ricardiectomia anterior completa. El informe anatomopatol 6-
gico del pericardio demostré un pericardio con intensafibrosis
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Tabla | Datos del cateterismo

Oximetria (%) Presiones
VCS 65 -
VCI 64 -
AD 64 a 18, v: 18, m: 15
VD 61 32/9-20
AP 60 32/20, m: 25
Al 93 a 22,v. 23, m: 20
VI 94 85/5-23
AO 93 84/55, m: 70

VCS vena cava superior; VCI: vena cava inferior; AD: auricula
derecha; VD: ventriculo derecho; AP: arteria pulmonar; Al:
auriculaizquierda; VI: ventriculo izquierdo; AO: aorta

colagenizada.

En la ecocardiografia de control, realizadaa mesdelain-
tervencion, las auriculas estén dilatadas, no existe derramey hay
unamejoriadel patron de llenado ventricular. A los 3 meses
siguientes €l paciente esta sin edemas ni esplenomegalia, y €
higado disminuy6 a 3,5 cm.

Discusion

Perheentupa®, que describio el sindrome de MULIBREY,
demostré que la pericarditis constrictiva® constituia parte del
cuadro clinico en lamayoriade los casos.

El retraso detalla (> 2 DS por debgjo delamedia) es el da-
to clinico constante. Aunque el embarazo se desarrollasin inci-
dentesy el parto es atérmino, pueden presentar retraso de cre-
cimiento intrauterino (CIR) con un peso de recién nacido > 1,5
DS por debajo de la media para su edad; ademas, la pericarditis
constrictiva juega un importante papel en el mantenimiento
del retraso ponderoestatural de estos pacientes. El estudio hor-
monal es normal o pueden encontrarse deficiencias parciales de
GH que responden bien al tratamiento con hormona de creci-
miento. También se describe hipoplasia de todas las glandulas
endocrinas®. En nuestro caso, €l paciente no presenta debilidad
muscular ni retraso psicomotor. El desarrollo motor y la capa:
cidad fisica estén condicionados por €l fallo cardiaco. Estos da-
tos descritos, que dan el nombre al sindrome, no son constan-
tes, por eso se prefiere el término de «enanismo con pericar-
ditis constrictiva»® que describe los datos clinicos mas fre-
cuentes.

Seglin € propio Perheentupa® para el diagnostico del sin-
drome es necesario que se cumplan los siguientes datos. retraso
detallade formaconstante y dos de los siguientes criterios ma-
yores: pericarditis constrictiva, manchas amarillas en €l fondo
de ojo, displasiafibrosa Gseay base del craneo tipicacon silla
turca agrandada en forma de J. Nuestro paciente fue diagnosti-
cado, principalmente, por €l enanismo y por debutar con insu-
ficiencia cardiaca debido a un sindrome constrictivo/restricti-
vo en e momento de su ingreso. Edemas, ascitis, hepatomega-
liasin anomalias delafuncién hepéticay laelevacion delapre-
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si6n venosa fueron signos constantes en nuestro paciente.

Al no demostrarse engrosamiento ni calcificaciones en el
pericardio hubo que plantearse e diagndstico diferencial conla
miocardiopatiarestrictiva®. El diagnéstico diferencial aveces
esimposible sin €l concurso de la exploracion quirlrgica. En
nuestro caso se confirmé con la pericardiectomia que demos-
tr6 un pericardio con intensafibrosis colagenizaday lamejoria
clinica después de laintervencién quirdrgica. Se descartaron
otras causas de pericarditis (purulenta, tubercul osa, radiacio-
nes, colagenosis, tumorales, etc.) que son poco frecuentes en
nifios.

La patologia cardiaca justifica las infecciones respiratorias
recurrentes que padecen® |os pacientes, aunque en nuestro ca-
S0 no consta este tipo de problemas.

Otros signos descritos en el sindrome son la dilatacion de
ventriculos cerebralesy cisternabasal, anomaliasdelavoz y ne-
vus flameus cutdneos en extremidades. Nuestro paciente posee
angioma plano en miembros inferiores y manchas hipocromas
generalizadas.

Se trata de un sindrome genético con transmision autoso-
mica recesivay las ateraciones organicas que se producen es-
tan restringidas a los tgjidos de origen mesodérmico (corazon,
musculo, esqueleto, coroides y meninges), probablemente por
mutacion de un gen implicado en la produccion de un enzima
0 una proteina estructural esencial en estos tejidos. Estan des-
critos una acumulacion de casos en un area determinada de
Finlandia. El pronéstico estarelacionado con la afectacion car-
diovascular®. El tratamiento con diuréticosy dietamejoran par-
cialmente a los pacientes pero sdlo la cirugia cardiaca es reso-
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lutoria.

Hay que diferenciarlo del enanismo de Russel-Silver@9 que
tiene carécter esporadico, las anomalias cardiacas son diferen-
tes (estenosis pulmonar 0 comunicacion interauricular), con au-
sencia de progresion de retraso del crecimiento.
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