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Resumen

Introduccién y objetivos. Lataquicardia ventricular polimorfica catecolaminérgica (TVPC) es un trastorno
genético con altaincidencia de muerte subita cardiaca (M SC). Descubrimos una familia con mas de 1.600
miembros con ataincidenciade MSC (34 MSC, edad media 19 + 8,3 afios). Tras un cribado genético, desde
2007 seidentificaron 224 portadores vivos de una variante patogénica en RyR2 (p.G357S). Se elabor6 un
protocolo basado en larealizacion de pruebas de esfuerzo (PE) seriadas parala monitorizacion del
tratamiento.

M étodos: El protocolo se ofrecio atodos los portadores, realizando PE seriadas, con un objetivo de FC
maximainferior al 80% tedrico y ausencia de arritmias ventriculares. Se elabor6 una puntuacién cuantitativa
para monitorizar las arritmias ventricul ares durante la PE. En todos |os portadores se inici6 tratamiento
bloqueador beta (BB) aladosis necesaria para conseguir los objetivos. En 2011, se afiadio flecainida al
protocol o en agquellos portadores en 1os que solo con BB no se conseguian 10s objetivos. Se planted
desfibrilador automatico (DAI) cuando los sintomas o |as arritmias ventricul ares persistieron.

Resultados: Después de 15 afios de aplicacion del protocolo, no se han producido MSC. Sin embargo,
ocurrieron 5 eventos (3 MSC, 2 MSC recuperados) en esta familia, entre |os que rechazaron/desconocian el
protocolo. Se realizaron 4903 revisiones. 4103 ergometrias, 2481 en tratamiento con propranolol, 1039 con
bisoprolol, 464 sin tratamiento. 40 pacientes (17,8%) recibieron flecainida. En el 66,7% de estos pacientes
con flecainida, la puntuacion cuantitativa de arritmias se redujo en mas del 50%. Se implanté DAl a47
sujetos (21%). Se produjeron 6 descargas adecuadas (66% sin tratamiento), en 4 pacientes (8,5%) y 5
descargas inadecuadas en 2 pacientes (4,2%), Desde €l inicio del uso de flecainida, solamente se han
implantado dos DAI, uno de ellos en un portador homocigético y otro con M SC recuperada. Ningun paciente
en tratamiento con BB, flecainiday DAI harecibido descargas.




Portadores p.G357S RyR2 con muerte stbita.

Conclusiones: Las mutaciones patogénicas en RyR2 requieren un protocolo de seguimiento y deberia
recomendarse atodos los pacientes con TVPC. Larealizacion de una PE seriada es fundamental en estos
portadores ya que nos permite monitorizar la eficaciadel tratamiento. El uso de BB no cardioselectivos, y de
flecainida cuando es necesario, previene los eventos arritmicos de forma segura, a corto, medio y largo plazo.



