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Se estudia el bloqueo auriculoventricular completo congénito familiar. Se presentan dos hermanos que
presentan esta afeccién. Se estudian los familiares de los nifios hasta la segunda generacion. El estudio no
demostré enfermedades cardiovasculares asociadas, ni alteraciones electrocardiogréaficas. Los nifios han

permanecido asintomaticos hasta el momento actual.

INTRODUCCION

Las enfermedades cardiacas congénitas se
han estudiado desde el punto de vista causal,
experimental y clinico en seres humanos, en
quienes se ha observado la influencia de factores
hereditarios, infecciones virales, radiaciones,
drogas o combinaciones de algunas de ellas.
Respecto al factor hereditario se puede plantear
cuando un defecto idéntico es encontrado en dos
0 mas miembros de la misma familia."2

No son muy numerosas las publicaciones que
han descrito el bloqueo auriculoventricular
congénito familiar (BAVCF),"s algunos de
ellos no siguen un criterio para el diagnostico del
mismo.

No hemos encontrado ningin caso de BAVCF
en la literatura nacional. Para su diagnéstico se
han seguido los criterios de Yater citado por
Zamora® y la presencia de esta afeccion en dos
miembros de la familia para considerar el origen
hereditario.

Presentacién de los casos

Este trabajo describe los hallazgos de una familiaen la
cual dos de tres hermanos son portadores de esta
anomalia.
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Se realizé un estudio clinico y electrocardio-
grafico a todos los familiares hasta la segunda
generacion.

El padre, de 26 afios de edad, refiere "palpi-
taciones”, la abuela paterna se le comprobé
hipertension arterial ligera.

El estudio realizado desde el punto de vista
clinico resulté ser normal en el resto de la fami-
lia. En todos los miembros de dicha familia sus
estudios electrocardiograficos lesultaron nor-
males.

Caso No. 1 M.M.V.

Primer embarazo normal. Se le realizé cesa-
rea por foco fetal bradicardico a las 37 semanas.
Se interpreté como sufrimiento fetal.

Fecha de nacimiento 19/12/72. Peso al nacer
5 libras 12 onzas. No complicaciones al naci-
miento.

Se remite al cardidlogo por encontrarse la
frecuencia cardiaca baja después del nacimien-
to. A los 23 dias de nacido es nuevamente va-
lorada, y se encuentra al examen fisico, como
signos positivos, los siguientes:

Aparato cardiovascular: no deformidad pre-
cordial, primer ruido de intensidad variable, se-
gundo ruido desdoblado, soplo protomesosis-
télico grado II/VI en region paraesternal iz-
quierda, frecuencia cardiaca 40 por minuto, pul-
sos periféricos normales.

Telecardiograma: Ligera cardiomegalia, flujo
pulmonar normal, muy ligero reforzamiento vas-
cular hiliar (figura 1).

Electrocardiograma (ECG): complejo QRS es-
trecho, onda P melladas, frecuencia auricular 75
por minuto, frecuencia ventricular 40 por minuto,
diagndstico: bloqueo auriculoventricular com-
pleto (BAVC) (grafico 1).

Figura 1

Durante todo el tiempo en que se ha evolu-
cionado a través de la consulta externa, el te-
lecardiograma muestra reduccién del area car-
diaca. EI ECG no ha variado. Y al examen fisico
se visualiza una ligera onda “a en cafion en el
pulso yugular, la frecuencia cardiaca ha au-
mentado a 52 por minuto; durante todo este
tiempo ha permanecido asintomatica.

Caso No. 2 M.M.V.

Tercer embarazo, realizada cesarea a las
36,2 semanas por bradicardia fetal.

Fecha de nacimiento 23/3/77, peso al nacer 5
libras, no complicaciones al nacimiento.

Es remitido al cardidlogo por presentar un
“soplo” y frecuencia cardiaca baja. Es visto en
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consulta a los 24 dias de nacido, y se encuentra
al examen fisico, como signos positivos, los
siguientes:

Aparato cardiovascular: no deformidad precor-
dial, primer ruido de intensidad variable, segundo
ruido desdoblado, soplo protomesosistolico
grado lI/VI en borde esternal izquierdo, frecuen-
cia cardiaca 45 por minuto, pulsos periféricos
normales.

Telecardiograma: ligera cardiomegalia, flujo
pulmonar normal, no alteraciones
pleuropulmonares (figura 2).

E.C.G.: complejos QRS estrechos con ligera
melladura en su porcion media, ondas P norma-

les, frecuencia auricular 125 por minuto, frecuen-
cia ventricular 45 por minuto, diagnéstico: BAVC
(gréfico 2).

Evolutivamente, es seguido por consulta ex-
terna, aintervalos de un mes una de otra, los tres
primeros meses, y cada seis meses a partir del
tercer mes de vida: se mantiene asintomatico. El
telecardiograma no ha mostrado variacion. El
ECG contintia con BAVC. Al examen fisico se ha
encontrado evolutivamente sistoles en eco.

No se realizaron estudios hemodinamicos, an-
giocardiograficos ni electrogramas del haz de
His, por negativa de los familiares.

DISCUSION

El diagnostico del bloqueo cardiaco
congénito (BCC) descrito en este trabajo ha sido
sin duda convenido a los criterios establecidos
por Yater, los cuales se basan en: 1) pulso lento
en personas de poca edad; 2) comprobacion del
bloqueo por ECG; 3) antecedentes negativos de
enfermedades infecciosas; 4) malformaciones
cardiacas asociadas y 5) sincope en la primera
infancia.”

Hay estudios en la literatura que mencionan
la asociacién de BCC con defectos septales u
otras lesiones cardiacas,” " en este trabajo esto
no se ha evidenciado. En ambos casos
presentados, radiograficamente, el flujo pulmo-
nar no ha estado aumentado y eso estaria en
contra del cortocircuito de izquierda a derecha,
asi como la ausencia
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de otros datos auscultatorios, que nos hagan
sospechar otra malformacién cardiaca asociada,
puesto que al examen clinico de los pacientes,
hemos encon trado en ambos: un soplo
protomesosis- tolico grado |II/VI, que Ilo
interpretamos como secundario a los trastornos
hemo- dinamicos de la entidad.

Es frecuente encontrar soplos suaves en los
pacientes portadores de esta enfermedad,
dichos soplos sugirieron a los primeros autores
la posible asociacién de BCC con defectos
septales; estudios posteriores de Paul, Rudolph,
y Nadas," y el seguimiento de casos a largo
plazo por Campbell y Thorne,!'* han aclarado
que estos soplos se deben a la hemodi- namia
de la entidad y no a defectos septales.

Wendkos,®* en su publicacion, tampoco
demostré asociacion con defecto sep- tal y
Heith, citado por Wallgren, de 23 casos de BCC
estudiados 17 no presentaron asociacion a otras
lesiones.”

Otros trabajos sefialan que puede pre-
sentarse la asociacion del sindrome de
preexcitacion (PR corto, onda delta y complejo
QRS ancho, Wolff Parkinson White), en los
padres de nifios portadores de BAVCF,® no se
demostro este trastorno de conduccion entre los
familiares estudiados.

SUMMARY

Otros autores plantean, coincidiendo con este
trabajo, que los padres no padecen de
afecciones cardiovasculares.°

Se han presentado casos en los cuales se
demuestran otros trastornos de conduccion
entre familiares de pacientes portadores de
BAVCF,” lo cual no se presenté en este estudio.

Los casos publicados en nuestro trabajo, son
asintomaticos y no han presentado crisis de
Stokes-Adams en ningin momento de su
evolucion.

Por lo general, el BCC es bien tolerado y tiene
un pronéstico favorable, pues habitualmente la
lesion del sistema de conduccion se encuentra
por encima del haz de His.?

En nuestros pacientes el BCC ha sido de buen
pronostico, permaneciendo asintomaticos hasta
el momento actual.

Por todo lo antes mencionado podemos
concluir que:

1. ElI BAVCF es una entidad clinica bien
definida.

2. En el diagnéstico diferencial de toda

bradicardia fetal, debe plantearse el BCC.

3. En esta serie no se presentd anomalia de
conduccioén intraventricular en los padres
(preexcitacion o BCR- DHH).

Garcia Ramos, J. J. et al. Familial complete congenital atrioventricular block. Rev Cub Med 18: 2, 1979.

Familial complete congenital atrioventricular block is studied. Two brothers with this affection are presented.
Children relatives up to the second generation were studied. The study disclosed neither associated
cardiovascular diseases fior electrocardiographic changes. Up to date children have been asymptomatic.

RESUME

Garcia Ramos, J. J. et al. Bloc auriculo-ventriculaire complet congénilal familial. Rev Cub Med 18: 2, 1979.

Le travail porte sur I'étude du bloc auriculo-ventriculaire complet congénital familial. Les auteurs présentent le
cas de deux fréres porteurs de cette affection. Les parents des enfants sont étudiés jusqu’a la deuxiéme
génération. L’étude n’a pas démontré I'exis- tence de maladies cardio-vasculaires associées, ni d'altérations
électrocardiographiques. Les enfants restent asymptomatiques jusqu a présent.
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PE3KMR'

Papims PaMoc, X.X. H flp. CeiaeftHafl BpoMéHRaH cyioxHan-
aypHKyjioxe. Ty o'tiKOBaff ojionana. Rev Cub Med le; 2, 1979.

IIpoBojgiTcfl nccjie,noBarae ceMefiHoft BpoaméHHofi cjioxholi aypuKyjro
jcejryso'qKOBOii  OdJdioicanH. IIpe,ncTaBJLfleTcfl cJiy*aS ¢ kbjmh
()paTBHMH, CTpajZiaroiHPIMH 3TKM paCTpoKCTBOM. 1ipOBOOTTCf1 HCCJief10BaHHe
pOfiICT BeHHHKOB 3THX fteTeii BIUTOTi J(O BTOpOrO IIOKOJieHHH. 3TO
HCCJieTO BaHHe He noKa3ano accommpyeMHXx cep*eHHo-cocyipcTHX satiojreBa
HHn, hh 9JieKTpoKapjporpapniecKiix a”LTepamin. Biuiotb ,50 HacTO «mero
BpeMeHH sera 6hjih OeccHMnTOMHH.
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El sistema HL-A se hereda de acuerdo con la
primera ley de Mendel, y existen casos
interesantes de crossing-over, que han permitido
el estudio y localizacién de los genes que las
determinan con bastante precision.

En 1958, el profesor francés Jean Dausset
descubrio el primer antigeno HL-A al que
denominé Mac. Desde entonces, decenas de
estos antigenos han sido individualizados y
clasificados segun la localizacion cromosomica
de los genes determinantes."

La primera aplicacion de este sistema fue en
el campo del trasplante de érganos, ya que al
igual que el ABO, constituye un sistema mayor
de histocompatibilidad. Los érganos
incompatibles con el receptor (que poseen
antigenos HL-A distintos) seran rechazados, y la
respuesta inmune estara dirigida principalmente
contra las estructuras HL-A, aunque exista
compatibilidad ABO entre donante y receptor. El
match, o pariamiento entre donante y receptor
para este sistema, se expresa en una evolucion
estadisticamente mas favorable en la medida
que exista mas compatibilidad HL-A.

Otros usos practicos de este sistema son: la
determinacion de la paternidad, estudios
antropoldgicos, y en el campo de la
inmunihematologia, los cuales se realizan en
forma habitual en paises con desarrollo en el
campo de la medicina.

En los ultimos afos se han realizado estudios
sobre asociaciones entre antigenos de
histocompatibilidad, y su relacion con
enfermedades.?"!"" En junio de 1976 se celebro
el Primer Simposio Internacional de HL-A y
Enfermedad, en Paris, Francia. La asociacion
entre antigenos de histocompatibilidad y suscep-
tibilidad o resistencia a un tipo de especifico de
enfermedad, ha sido demostrado primeramente
en el raton, y asi la susceptibilidad a la leucemia
murina, determinada por el virus Friend, se de-
mostré que esta asociada al Alele H-2-d y la
leucemia murina determinada por el virus Gross
al Alele H-2-k. La resistencia a ser afectado por
la leucemia, causada por el virus Gross, esta en
el raton vinculada al Alele H-2-b. "4

166

En el hombre, en diversas afecciones
neoplasicas" y no neoplasicas' ha sido sefialada
esta relacion antigenos HL-A y enfermedad. La
presencia del antigeno HLA-B27 (80,90% de los
casos) en la espondilitis anquilosante, es el
ejemplo mas solido de esta asociacién.' Otras
asociaciones positivas se sefialan, mias- tenia
gravis y HLA-B8,20 enfermedad celiaca y HLA-
A1 y HLA-B8,-' enfermedad de Addison
idiopética y HLA-B8, soriasis y HLA-B13 y HLA-
BW17 2 glomerulonefritis crénica y HLA-A2,%
esclerosis multiples y HLA-A3, HLA-B7,-
'diabetes mellitus y HLA-BW15 y HLA-B8,"
Hepatitis crénica activa autoinmune y HLA-A1y
HLA-B8,%8 lupus eritematoso diseminado y HLA-
B8 y HLA-BW15,%° inmu- nodeficiencias y HLA-
A1,'® leucemia mie- loide cronica y HLA-A3 y
HLA-B12,4%" asma y HLA-A1 y HLA-B27;€ en
resultados obtenidos por nuestro grupo de
trabajo, aun por publicar, encontramos una
relacion estadisticamente significativa entre
carcinoma trancisional de vejigas y HLA-A9. En
otras diversas enfermedades se han informado
también asociaciones con antigenos HL-A.3'-36

Otros ejemplos, esta vez de asociaciones
negativas, entre antigenos HL-A y algunas
enfermedades, sefialan la existencia de factores
de resistencia ligados a estos marcadores
genéticos, como en relacion al HLA-A11 y
diversas afecciones malignas como la leucemia
linfoblastica aguda, mielocitica crénica,
linfocitica crénica, y en la enfermedad de
Hodkin,?” del HLA-B12 y la soriasis®® y el HLA-
A9y la leucemia linfoblastica aguda.®®

Estas asociaciones han sido relacionadas no
sOlo al diagndstico, sino con la evolucion y
pronostico, e incluso a la decisién terapéutica,
en algunos casos quizas se exagera la
importancia de la aplicacion practica de estos
marcadores genéticos.*° Tres posibles hipotesis
sobre esta asociacion se tienen en cuenta
generalmente:'*
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1. Que estos antigenos sean receptores de la
pared celular utilizable por los virus en la
invasion de las células.

2. Que los virus antigénicamente parecidos a
estas estructuras HL-A puedan,
aprovechando estas caracteristicas, “burlar la
vigilancia" del aparato inmunoldgico. Estas
teorias son poco aceptadas en la actualidad,
por diversas razones.

3. Una tercera explicacion, sustentada por la
demostracion de la existencia en el raton de
genes determinantes de la respuesta inmune,
ligados estrechamente a los loci de histocom-
patibilidad, es la mas aceptada actualmente.

Es decir, que genes determinantes de una

SUMMARY

respuesta frente a determinados agentes
causales externos o de una respuesta
autoinmune, se encuentran vinculados a genes
que determinan antigenos HL-A especificos,
como el ejemplo citado del HLA-B27, que se
encuentra en el 80 al 90% de los pacientes con
espondilitis anquilosante, mientras que so6lo
aparece en el 5% de la poblacion normal
caucasiana.

El estudio de estas asociaciones en
condiciones técnicas uniformes y cooperando
distintos grupos de trabajo y paises diferentes,
uniendo e intercambiando resultados, abrira sin
lugar a dudas, un ancho y prometedor camino ha-
cia la comprensiébn de los mecanismos
fisiopatogénicos de numerosas enfermedades
que afectan al hombre.

Arce Bustabad, S. et al. The histocompatibility HL-A system as a genetic marker for dif- fejrent diseases. Rev Cub

Med 18: 2, 1979.

The HL-A system js used as ABO jn the selection of a compatible donor-recipient pair in the fjeld of organ
transplantation. These systems are called “major histocompatibility systems since in the case of incompatibility
the immune recipient apparatus acts against them. Furthermore, it has been recently demonstrated an association
between certain HL-A antigens and specific diseases. In conclusién, these antigens are considered as genetic

markers for different diseases.

RESUME

Arce Bustabad, S. et al. Systéme d'histocompatibilité HL-A comme marqueur génétique de différentes maladies.

Rev Cub Med 18: 2, 1979.

De méme que le systéme ABO, le systéme HL-A est utilisé, dans le domaine de la transplantation d'organes, pour
sélectionner une paire donneur-receveur compatibles entre eux. Ces systémes sont dénommés "systémes
majeurs d’histocompatibilité”, car dans le cas d'incompatibilité, I'appareil immun du receveur exerce une action
contre eux. En plus, on signale que récemment il a été constatée I'association de certains antigénes HL-A et de
maladies spécifiques. Done, ces antigénes sont considérés comme des mar- queurs génétiques de certaines

maladies.
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FE3KME

Apee ByoTadajG, C. H ap. rHCTOcanocTaBHTejn>HaH cHCTena—
hl-A kslk reHennecKoro MapKHpoBtnHKa pa3JorgHHx 3a(5cwieBafmfl,

Bev Cub Mea 18: 1, 1979-

IloiC'iepKHBaeTCH, 'ito CHCTeMa HL-A ncnojn>3yeTCH b Ka’ecTBe ABO jyifl BHOopa nojiH
nepecajym opraHOB, napa Ronapa-no Jiy*aTejw — epaBHHMHX Mesjy COOOQ. STB
CHCTeMH Ha3HBaiOTCfl "OOJUIIHMH rHCTO conocTaBHMHNm"; b cjiynaiix
HeconocTaBUMocra BHCTynaeT nponiB-“ HMMyHHoro airaapaTa nojiy*aTejin. tpoiie Toro
roBopHTCH, 7ito He aaBHo éiuia npofleMOHCTpupoBaHa acconjiamw HeKOTopux amureHOB
HL-A h HeKOTopHe cneoppRecKHe 3aéoJieBaHHH. H no 3TOMy 5th - aHTHreHH c/AmTaivrctf
Kan reHeTOTecraie MaprarpoBmaKH pa3JDMHHX - 3a6ojreBaHH.
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