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Síndrome de Brugada en pediatría. La punta de un 
iceberg poco conocido y fatal. Primer reporte de 
un caso inusual en pediatría y sus familiares en la 
Argentina

Una niña de 9 meses fue derivada a nuestro hospital, 
luego de haber sido admitida en otra institución por mal 
estado general, taquicardia y fiebre post inmunización 
por calendario habitual.

A su ingreso estaba en asistencia respiratoria mecánica, 
con signos de inestabilidad hemodinámica. El ECG mostró 
una taquicardia ventricular (TV) monomorfa y regular, fre-
cuencia cardíaca (FC) > 200 lpm y QRS ancho con imagen 
de bloqueo completo de rama derecha (BCRD) (Figura1a).

Estaba recibiendo dosis habituales de propranolol y amio-
darona vía endovenosa (EV). Sin respuesta a la adenosina ni 
a la cardioversión eléctrica (CVE), al constatarse un grave 
deterioro de la función ventricular izquierda (FSVI) ingresó 
en oxigenación por membrana extracorpórea (ECMO) peri-
férica e iniciamos milrinona EV. 

En unas horas el ECG mostró ritmo sinusal, FC: 80 lpm, 
conducción AV 1:1, PR: 220 mseg, BCRD, QRS 240 mseg con 
probables potenciales tardíos posteriores al complejo QRS, 
particularmente en las derivaciones precordiales derechas 
(Figura 1 b).

En el ecocardiograma Doppler color: ausencia de car-
diopatía estructural, arterias coronarias en su nacimiento 
normales, diámetros del VI normales con mejoría de la FSVI 
y dilatación moderada de cavidades derechas.

Planteamos como  diagnósticos diferenciales: síndrome 
de Brugada (SBr) o canalopatía sódica, que podría dar com-
promiso arrítmico y miocárdico, vs. miocarditis de células 
gigantes, vs. miocardiopatía arritmogénica. Por lo tanto, 
solicitamos  resonancia magnética nuclear con contraste con 
gadolinio que fue normal, y permitió descartar miocarditis 
(1) y tumores mediastinales (2) que pueden manifestarse 
con “patrón Brugada like” en el ECG. En el laboratorio el 
screening infeccioso y toxicológico fue negativo. 

En el interrogatorio detallado a ambos padres surgió que 
la niña es la primera hija de una pareja joven no consanguínea, 
fruto de un embarazo espontáneo sin complicaciones, parto 
normal. Refirieron que a los 6 meses de vida presentó eventos pa-
roxísticos de tipo tónico-clónico generalizados en contexto febril 
post vacunación, a los que su pediatra no dio mayor relevancia. 

Su madre, de 34 años, refirió haber presentado dos sín-
copes 15 años atrás precedidos por palpitaciones mientras 
realizaba ejercicios. Su abuelo materno falleció súbitamente 
a los 22 años, así como varios de sus hermanos y hermanas 
(Figura 2a). El ECG materno mostró un patrón de Brugada 
tipo 1 espontáneo (Figura 2b). En el Holter de control pre-
sentó episodios de taquicardia auricular (TA) sintomáticos 
(Figura 2c) que cedieron con ivabradina vía oral.

Solicitamos estudio genético (EG) considerando a nuestra 
paciente caso índice, mediante panel por secuenciación de 
nueva generación (NGS) de acuerdo con las recomendaciones 
actuales. (3) Suspendimos la amiodarona e iniciamos quinidi-
na vía oral y ajustamos la dosis sugerida para adultos al peso 
y superficie corporal. La paciente, estable, fue dada de alta 
con monitor y desfibrilador externo automático domiciliarios. 

Sin embargo, reingresó apenas 12 horas después con FC 
270 lpm, QRS ancho y BCRD, esta vez con respuesta a la CVE. 
Asumimos la presencia de taquicardia auricular y agregamos 
al esquema terapéutico cilostazol e ivabradina vía oral, a 
pesar de lo cual presentó evolución tórpida con taquicardias 
subintrantes que motivaron su reingreso en ECMO periférica. 

Ante la dificultad de controlar la FC elevada utilizamos 
esmolol EV con buena respuesta; suspendimos la quinidina 
y el cilostazol e iniciamos milrinona y sotalol. 

Con la paciente en ECMO realizamos estudio electrofi-
siológico. No logramos inducir arritmias; decidimos entonces 

Fig. 2. a) Pedigree familiar; b) ECG materno; c) ECG materno, 
taquicardia auricular.Fig. 1
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la ablación del nodo AV con colocación de cardiodesfibrilador 
automático implantable (CDAI) epicárdico bicameral que 
presentó fallas de captura con altos umbrales epicárdicos 
en ambos ventrículos, por lo que se reposicionó el cable de 
desfibrilación en el endocardio del ventrículo derecho vía 
transauricular y quedó programado en modo DDD.

Fuera de ECMO, comenzó con episodios de TV incesante 
con FC 170 lpm correctamente sensados y revertidos me-
diante terapia antitaquicardia, con reinducción a los pocos 
segundos, y un choque apropiado. Al ser la TV más frecuente 
en modo DDD y/o en modo VVI con FC de 90 lpm, decidimos 
reprogramar el CDAI a VVI 60 lpm y logramos controlar 
completamente las taquicardias.

El EG reveló una variante patogénica en heterocigosis 
en el gen SCN5A c.535C>T (p.Arg179*). Sabemos que este 
cambio genético conduce a un truncamiento prematuro 
de la proteína, creando una proteína ausente o anormal y 
produciendo pérdida de función del canal de sodio cardíaco, 
mecanismo genético reconocido como causa del SBr. La madre 
y su hermano (tío de la paciente) son ambos portadores de 
la misma variante patogénica en el gen SCN5A. Afortuna-
damente la hija del tío materno es negativa, es decir que  no 
heredó la variante patogénica de su padre (Figura 2 a). Como 
en otras enfermedades genéticas con un patrón de herencia 
autosómico dominante, a pesar de que nuestra paciente he-
redó la mutación de su madre y ésta a su vez podemos inferir 
que la heredó de su padre, aún no podemos explicar por qué 
la pequeña paciente presenta un fenotipo tan grave, mientras 
que su madre casi no presentó síntomas y su tío materno 
ninguno (incluso presenta un ECG normal). En el resto de 
los familiares se indicó estudio en cascada, se liberó del se-
guimiento longitudinal a los negativos y se implementaron 
medidas de prevención y seguimiento en los el EG fue positivo.

Además, se confirmó la presencia de epilepsia en la pe-
queña; se indicó levetiracetam con excelente respuesta. La 
epilepsia idiopática y el SBr comparten la fisiopatología de 
la alteración de la corriente iónica transmembrana causada 
por mutaciones en genes que codifican las subunidades de 
varios canales iónicos. La disfunción del canal de sodio re-
presenta una vía patogénica común para estas dos entidades 
clínicas, lo que sugiere que la misma podría ser responsable 
de las manifestaciones cardíacas y cerebrales en este grupo 
de pacientes. (4)

En 1987 los Dres. Brugada atendieron un paciente de 3 
años con paros cardíacos recuperados con corazón estructu-
ralmente normal, cuya hermana había fallecido súbitamente 
a la misma edad.  Ambos niños presentaban un patrón ECG 
distintivo que hoy identificamos como SBr. (5) La investi-
gación luego se centró en adultos jóvenes sin cardiopatía 
demostrable, al reconocerse como una causa importante de 
muerte súbita (MS). Si bien varios estudios estiman que el SBr 
representa hasta un 20 % de las MS en lactantes y jóvenes, 
se sabe poco sobre la prevalencia, los criterios diagnósticos, 
la historia natural y el tratamiento de esta enfermedad en 
pediatría.(6)

Esta pequeña paciente con SBr debutó con arritmias 
ventriculares monomorfas con imagen de BCRD, es decir 
provenientes del ventrículo izquierdo, y arritmias auriculares 
graves que requirieron medidas terapéuticas excepcionales, 

así como un tratamiento farmacológico final no habitual en 
los pacientes con SBr. En este caso, luego las arritmias se 
controlaron con betabloqueantes y manteniendo FC muy 
bajas para su edad.

La mutación encontrada en SCN5A genera una proteína 
ausente lo cual suele asociarse a fenotipos graves. Su madre 
y otros familiares fueron diagnosticados a partir de la niña, 
y se pudo establecer su seguimiento y el asesoramiento para 
la planificación familiar. Esto último subraya la importancia 
de una evaluación cuidadosa de los síntomas, una historia 
familiar detallada y un análisis ECG exhaustivo.

Presentamos este caso para crear conciencia sobre la im-
portancia de la identificación del SBr en pacientes pediátricos, 
intentando comprender la fisiopatología de esta compleja, 
potencialmente fatal y heterogénea afección, y enfatizamos 
la necesidad de más estudios e intercambio a fin de lograr 
un consenso para el manejo de este síndrome tanto en niños 
como en adultos. 
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Síndrome del Arlequín como presentación inusual 
de la disección carotídea

Presentamos el caso de un paciente de 40 años, sin 
antecedentes de relevancia.

En febrero de 2022 se presenta en Guardia por ce-
falea y ptosis palpebral derecha aguda luego de jugar 
al fútbol. Se efectúa una angioresonancia (angio RMN) 
de vasos del cuello e intracraneales que permite diag-
nosticar disección de carótida interna (DCI) derecha 
(Figura 1 A y C).

Recibe tratamiento con heparina de bajo peso mo-
lecular de inicio y posteriormente aspirina.

Evoluciona con mejoría de su síndrome de Horner 
(ptosis palpebral, miosis) y es dado de alta 4 días más 
tarde. 

Se repite angio RMN a los 30 días y se observa que, 
al igual que en el estudio previo, pero de menor magni-
tud, se visualiza disminución del calibre e irregularidad 
de la arteria carótida interna derecha desde su sector 
extracraneal visible hasta su bifurcación sin aparente 
compromiso de la arteria cerebral media homolateral. 

Fig. 1. A y C. Angio resonancia de ingreso de vasos de cuello B y 
D. Angio resonancia 30 días después

Asimismo, se observa mayor calibre luminal en com-
paración con el estudio previo a nivel de la carótida 
interna derecha post bulbar (Figura 1 B y D).

El paciente persiste con ptosis palpebral (en menor 
grado). Se constata mejoría de la anisocoria.

Tres meses más tarde acude a control y refiere que 
cuando practica actividad física intensa nota enrojeci-
miento y sudoración en la hemicara izquierda mientras 
que el lado derecho de su cara permanece pálido y sin 
sudor (Figura 2) 

Estos síntomas remiten luego de unos pocos minu-
tos de descanso.

Las manifestaciones clínicas de la DCI pueden in-
cluir síntomas y signos locales como cefalea unilateral 
(dolor periorbitario y frontotemporal, facial o anterior 
del cuello), síndrome de Horner (miosis, ptosis y an-
hidrosis) y parálisis de pares craneales. El síndrome 
de Horner y el del Arlequín se deben a compresión, 
estiramiento o hipoperfusión de las fibras simpáticas 
(fibras vasomotoras y sudomotoras) dentro de la pared 
carotídea. (1)
Un síndrome de Horner doloroso de inicio agudo es casi 
patognomónico de DCI. El rubor facial asimétrico (sín-
drome del Arlequín) es una manifestación infrecuente 
en la DCI ya que las fibras sudomotoras y vasomotoras 
que inervan la cara viajan principalmente adyacentes 
a la pared de la arteria carótida externa. (2)
En la actualidad, la angioRMN es el método preferido 
para confirmar el diagnóstico de DCI.
El conocimiento de este síndrome cosméticamente 
impactante luego de la DCI es útil para evitar inves-
tigaciones adicionales innecesarias, ya que resuelve 
espontáneamente con el tiempo. (3)
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Fig. 2. Palidez y anhidrosis en hemicara derecha luego de actividad 
física intensa. Se observa también ptosis palpebral ipsilateral.


