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Caso clínico
� Motivo de consulta:

Paciente de 21 años que consulta por palpitaciones.

3/10/2012



Pruebas complementarias 
� ECG: 

Ritmo sinusal a 69 lpm. Eje 60º. PR<200 ms, QRS<120 ms. 
Bajos voltajes . Alteraciones inespecíficas de la 
repolarización en V5-V6 . Extrasístoles ventriculares 
aislados. 





Pruebas complementarias 

� Holter-ECG: 

Extrasístoles ventriculares de alta densidad, aislados y en 
parejas, procedentes de al menos dos focos. Sin otros 
hallazgos.

Asintomático durante el registro

8/2/2013



Pruebas complementarias 
� Ecocardiografía:

Ventrículo izquierdo dilatado. FEVI moderadamente 
deprimida (40%)

22/3/2013



Pruebas complementarias 



Resonancia magnética cardiaca
27/3/2013

� VI severamente 
dilatado.

� Disfunción sistólica 
moderada-severa.

� AI dilatada.
� VD sin alteraciones.



Resonancia magnética cardiaca 

Tras administración de 
gadolinio…

Realce tardío 
mesosubepicárdica

Fibrosis miocárdica



Miocardiopatía Arritmogénica de 
Ventrículo Izquierdo 



1:5000



Características clínicas

� Baja prevalencia. Infradiagnosticada.

� Amplio rango de edad: los síntomas pueden iniciarse a 
cualquier edad a partir de la adolescencia. 

� Síntomas frecuentes

� Puede producir muerte súbita.

� No suele debutar como insuficiencia cardiaca. 

- Palpitaciones
- Síncope
- Dolor torácico



� Ondas T negativas en cara lateral (V5-V6) o inferolateral, 
que pueden extenderse con el tiempo al resto de 
precordiales. 

� Eje izquierdo. 

� Bajos voltajes.

� Arritmias ventriculares (extrasistolia o taquicardia                                  
ventricular) con morfología de rama derecha. 

� Origen izquierdo

Características en el ECG







Pruebas de imagen 
� Ecocardiografía : 

Puede ser normal o con dilatación de VI y disfunción 
sistólica. 

� La presencia de arritmias no se correlaciona con el grado 
de disfunción.



� Resonancia Magnética

Puede haber fibrosis 
extensa sin que haya 
dilatación ventricular o 

se afecte la FEVI.

El VD puede afectarse 
pero en menor medida 
que el VI y ya en fases 

avanzadas. 





Anatomía Patológica 

� Pérdida de miocitos.

� Fibrosis:
� Fibrosis sustitutiva: tras pérdida de miocitos

� Fibrosis intersticial: como respuesta a un trigger (ej. 
Isquemia)

� Infiltración grasa.

� Inflamación crónica.



Criterios diagnósticos 

Sen-Chowdhry et al. Left-Dominant Arrhythmogenic Cardiomyopathy. JACC Vol. 52, No. 25, 
2008.  December 16/23, 2008:2175–87.



Tratamiento 



Volviendo al caso clínico…



Consulta de Arritmias 27/3/2013



¿DAI en prevención primaria?

� Indicación clase IIB

� ¿Riesgo de Muerte Súbita?
� Síncope inexplicado

� TV no sostenidas

� Historia familiar de muerte súbita prematura

� Fibrosis extensa 

� Marcada prolongación del QRS

� Disfunción sistólica de VI

� Inducción de TV en estudio electrofisiológico

2015 ESC Guidelines for the management of patients with ventricular arrhythmias and the prevention of sudden cardiac death. The Task Force 
for the Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the Prevention of Sudden Cardiac Death of the ESC. European Heart Journal 
(2015) 36, 2793–2867.



31/3/2013:

El paciente fallece de muerte súbita mientras jugaba un 
partido de fútbol.  



Programa de valoración de riesgo de 
Muerte Súbita



Autopsia judicial

Estudio 
macroscópico:

� Hipertrofia de VI 
concéntrica moderada. 
Grosor pared de VD 
normal.

� Aparato valvular y 
miocardio sin lesiones 
macroscópicas. 



Autopsia judicial
Estudio microscópico: 

Banda de fibrosis
subepicárdica en VI



Focos de 
infiltración grasa



Estudio genético



Estudio genético

Herencia autosómica dominante
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Genética



Genética

Asimaki A, Kleber AG, Saffitz JE. Pathogenesis of Arrhythmogenic Cardiomyopathy. Can J Cardiol 2015 November;31(11):1313-
24.



En nuestro paciente 

Mutación de la FLNC
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Dilatación del VI y Disfunción 
sistólica con Fibrosis miocárdica Arritmias ventriculares

Historia familiar muerte súbita



Estudio genético 
¿ y ahora qué?
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¿Riesgo de muerte súbita?



Progresión de la enfermedad y riesgo de muerte súbita

Muerte súbita puede producirse en cualquiera de estas fases.

Basso C, Corrado D, Marcus FI, Nava A, Thiene G. Arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy. 
Lancet 2009 April 11;373(9671):1289-300.



Factores de riesgo de muerte súbita

DAI

Vigilancia 
estrecha



Factores de riesgo de muerte súbita



Factores de riesgo de muerte súbita
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¿Muerte súbita en el deporte?



Muerte súbita y deporte

� Acontecimiento 

impactante para 

la sociedad.

� Muerte súbita del deportista � muy infrecuente y los 
métodos diagnósticos para un screening eficaz están 
en discusión (historia clínica, exploración física y ECG).

Barriales-Villa R, Ortiz M, García-Giustiniani D, Monserrat L. Genética, deporte y muerte súbita. 
Archivos de Medicina del Deporte 2011; 142:45-55



Causas de muerte súbita 
en el deporte

En mayores de 35 años. 

� Enfermedad ateroesclerótica coronaria. 

En menores de 35 años. 

� Miocardiopatía hipertrófica 

� Miocardiopatía arritmogénica

� Canalopatías (síndrome de QT largo, síndrome de Brugada)

� Anomalías congénitas de las arterias coronarias 

� Miocarditis 

� otras patologías

Cardiopatías familiares:
1.Base genética y presentación familiar 

2.Presentación clínica heterogénea y una evolución difícil de predecir.
3. Principal causa de muerte súbita en < 35 años

4. Problemas de diagnóstico genético (mutaciones no descritas, variantes frecuentes en la 

población general o polimorfismos)

Manonelles Marqueta P, Aguilera Tapia B, Boraita Pérez A, Pons de Beristain C, Suárez Mier MP. Estudio de la muerte súbita en 
deportistas españoles. Investigación cardiovascular 2006;9(1):55-73



Mutación genética

Disfunción de desmosomas

Infiltración fibro-adiposa

Disfunción ventricular Arritmias ventriculares

Parada cardiaca

Deporte 
��� � progresión 

enfermedad

Deporte 
��� � triggers arrítmicos

Deporte
��� � expresión 

fenotípica

Deporte y 
MA



Deporte y MIOCARDIOPATÍA ARRITMOGÉNICA

El ejercicio aumenta el riesgo de desarrollo de la enfermedad (penetrancia) y el 
riesgo arrítmico en portadores sanos. 

Recomendaciones (basadas en Miocardiopatía arritmogénica de VD)

� Sólo permitidos deportes de baja intensidad (IA)  

Bolos, cricket, curling, golf, tiro con rifle, yoga

� No deben implantarse profilácticamente DAI sólo por participar en deportes de 
alta intensidad, debido a las posibles complicaciones derivadas del implante de 
estos dispositivos.

Grado de recomendación III

Nivel de evidencia CMaron BJ et al. Eligibility and Disqualification  ecommendations for Competitive Athletes With 
Cardiovascular Abnormalities: Task Force 3: Hypertrophic Cardiomyopathy, Arrhythmogenic Right 
Ventricular Cardiomyopathy and Other Cardiomyopathies, and Myocarditis: A Scientific Statement 
From the American Heart Association and American College of Cardiology. J Am Coll Cardiol. 2015 
Dec 1;66(21):2362-71.



CONCLUSIONES
Miocardiopatía arrítmogénica de VI:

� Enfermedad hereditaria poco conocida.

� Baja prevalencia.

� Difícil diagnóstico por ecocardiografía.
� La resonancia cardiaca: avance en su diagnóstico.

� Causa importante de muerte súbita en jóvenes, 
especialmente deportistas. 

� Importancia de la autopsia y del estudio familiar en casos 
de muerte súbita en pacientes jóvenes.



Gracias por su atención

Agradecimientos:

� Servicio de Cardiología.

� Dr. Vicente Climent.

� Dra. Amaya García.

� Dra. Eloisa Feliu.


