¢, Qué se esconde tras unas palpitaciones?
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Caso clinico

Motivo de consulta: 3/10/2012

Paciente de 21 anos gque consulta por palpitaciones.




Pruebas complementarias

ECG:

Ritmo sinusal a 69 Ipm. Eje 60°. PR<200 ms, QRS<120 ms.
Bajos voltajes . Alteraciones inespecificas de la
repolarizacion en V5-V6 . Extrasistoles ventriculares
aislados.
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Pruebas complementarias

Holter-ECG: 8/2/2013

Extrasistoles ventriculares de alta densidad, aislados y en

parejas, procedentes de al menos dos focos. Sin otros
hallazgos.

Asintomatico durante el registro




Pruebas complementarias

Ecocardiografia: 22/3/2013

Ventriculo izquierdo dilatado. FEVI moderadamente
deprimida (40%)




Pruebas complementarias

oo : ‘e
@ °.
falpitacioneg Hggg' ECOCARDIOGRAMA
o o
020
+ Extrasistolia * VI dilatado
ventricular de * Disfuncion

alta densidad sistolica

RESONANCIA

CARDIACA




Resonancia magnetica cardiaca
27/3/2013

VI severamente
dilatado.

Disfuncién sistolica
moderada-severa.
Al dilatada.

VD sin alteraciones.



Resonancia magnetica cardiaca

Tras administracion de
gadolinio...

Realce tardio
mesosubepicardica

v

Fibrosis miocardica

CONCLUSION:
Hallazgos compatibles con

miocardiopatia arritmogénica de VI.




Miocardiopatia Arritmogéenica de
Ventriculo lzquierdo



1:5000

Miocardiopatia
arritmogenica:

3 subtipos

Izquierda:
predominanciaen
Ventriculo
|lzquierdo

Clasica:

Predominancia en Biventricular

Ventriculo Derecho




Caracteristicas clinicas

Baja prevalencia. Infradiagnosticada.

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

Sintomas frecuentes — o
- Palpitaciones b

- Sincope

- Dolor toracico ”

S
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Puede producir muerte subita.

No suele debutar como insuficiencia cardiaca.




Caracteristicas en el ECG ﬁM\fJUM

e W et

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

Eje izquierdo.
Bajos voltajes.

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

Origen izquierdo
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Pruebas de imagen

Ecocardiografia :

Puede ser normal o con dilatacion de VI y disfuncion
sistolica.
La presencia de arritmias no se correlaciona con el grado
de disfuncion.



Resonancia Magnética

Realce tardio con gadolinio de localizacion
subepicardica y mesomiocardica.

FIBROSIS

El VD puede afectarse

pero en menor medida

gue el VI y ya en fases
avanzadas.

Puede haber fibrosis
extensa sin que haya
dilatacion ventricular o
se afecte la FEVI.







Anatomia Patoldgica

Pérdida de miocitos.

Fibrosis:
Fibrosis sustitutiva: tras pérdida de miocitos

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

Infiltracion grasa.

Inflamacion cronica.



Criterios diagnodsticos

* Ondas T negativas en V5, V6 +/- V4, | y aVL,
no explicadas por otras causas.

* TV con morfologia de BRDHH, registrada en un
INTIIERS ECG, Holter o prueba de esfuerzo.

* EV frecuente con morfologia de BCRDHH.

* Aneurisma de Ventriculo lzquierdo.

Ecocardiografia * Dilatacion leve de VI y/o disfuncion sistolica.

* Realce tardio con gadolinio de distribucion

Resonancia subepicardica.

* Pérdida de miocitos con sustitucion por tejido
fribroadiposo.

Biopsia

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



Tratamiento

Farmacos antiarritmicos

Ablacion de taquicardia ventricular



Volviendo al caso clinico...



27/3/2013

Consulta de Arritmias

4

Antecedentes familiares:

Padre fallecido a los 31 afos de
muerte subita.

Se programa implante de

desfibrilador automatico Se le recomienda no realizar

implantable (DAI) la semana Mpor el
siguiente (4/4/2013). momento.




¢, DAl en prevencion primaria?

Indicacion clase |IB

¢, Riesgo de Muerte Subita?
Sincope inexplicado
TV no sostenidas
Historia familiar de muerte subita prematura Jm\
Fibrosis extensa vl B¢
Marcada prolongacion del QRS 1
Disfuncién sistolica de VI | g
Induccion de TV en estudio electrofisiologico

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 subita mientras jugaba un
partido de fatbol.



Programa de valoracion de riesgo de
Muerte Subita

= EStudio macroscopico

Autopsia == Estudio microscopico

I

Muerte subita en
<45 anos fuera

del ambito
hospitalario — Téxicos

Muestras para estudio
genético de familiares



Autopsia judicial

Estudio
macroscopico:

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

Aparato valvular y
miocardio sin lesiones
macroscopicas.



Autopsia judicial

Estudio microscopico:

Banda de fibrosis
subepicardica en VI




Focos de
infiltracion grasa




Estudio geneético



Estudio geneético

Herencia autosOmica dominante




Genética

Enfermedad de los desmosomas

<

Diferentes fenotipos:

En el 50% se identifica En una misma familia, las

una mutacion causal mismas mutaciones se expresan

de forma diferente (VD, VI,
biventricular...)




Genética

Miocardiopatia
Arritmogéncia
de VI

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



En nuestro paciente
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Dilatacion del VI y Disfuncion o . Historia familiar muerte subita
sistolica con Fibrosis miocardica Arritmias ventriculares




Estudio geneético

¢,y ahora qué?




¢, Riesgo de muerte subita?



Progresion de la enfermedad y riesgo de muerte subita

Muerte subita puede producirse en cualquiera de estas fases.

4

A 4

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 subita

Muerte subita Sincope de perfil
CERETGE! cardiogénico

FR clinicos

Taquicardia
ventricular sostenida
con COmMpromiso
hemodinamico

Episodios miocarditis-
like (fase activa de
enfermedad)

L:> Vigilancia
estrecha




Factores de riesgo de muerte subita

Bajos voltajes en
precordiales

¥ Ondas T negativas
en mas de 3
derivaciones
precordiales




Factores de riesgo de muerte subita

FR en Imagen

Disfuncidon ventricular

» Elevada tasa de terapias apropiadas del DAI

Realce tardio




| Utilidad limitada como |
Induccién de TV/FV [ predictor de arritmias
ventriculares |
Zonas de bajo voltaje I
l
Potenmales
fragmentados

= Mayor riesgo arritmico
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¢ Muerte subita en el deporte?



Muerte subita y deporte

Acontecimiento
Impactante para
la sociedad.

Muerte subita del deportista  muy infrecuente vy los
metodos diagnosticos para un screening eficaz estan
en discusion (historia clinica, exploracion fisicay ECG).

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



Causas de muerte subita

en el deporte X

En mayores de 35 afnos.

Enfermedad ateroesclerdtica coronaria.

En menores de 35 afios.
Miocardiopatia hipertréfica
Miocardiopatia arritmogénica
Canalopatias (sindrome de QT largo, sindrome de Brugada)
Anomalias congénitas de las arterias coronarias
Miocarditis
otras patologias
Cardiopatias familiares:
1.Base genética y presentacion familiar
2.Presentacion clinica heterogénea y una evolucion dificil de predecir.
3. Principal causa de muerte subita en < 35 afios

4. Problemas de diagndstico genético (mutaciones no descritas, variantes frecuentes en la
poblacion general o polimorfismos)

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



Deporte y
MA

Mutacion genética

Disfuncion de desmosomas Deporte
expresion
fenotipica
Deporte , Infiltracion fibro-adiposa Deporte
fprogredsmc)ln triggers arritmicos
enfermeda

Disfuncion ventricular Arritmias ventriculares

Parada cardiaca



Deporte y MIOCARDIOPATIA ARRITMOGENICA

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

Recomendaciones (basadas en Miocardiopatia arritmogénica de VD)

Solo permitidos deportes de baja intensidad (1A)

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

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

Grado de recomendacion il

Maron BJ et al. Eligibility and Disqualification ecommendations for Competitive Athletes With Nivel de evidencia C
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

Miocardiopatia arritmogenica de VI.

Enfermedad hereditaria poco conocida.

Baja prevalencia.

Dificil diagndstico por ecocardiografia.
La resonancia cardiaca: avance en su diagndstico.

Causa importante de muerte subita en jovenes,
especialmente deportistas.

Importancia de la autopsia y del estudio familiar en casos
de muerte subita en pacientes jovenes.
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