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Resumen

Introduccién: Las cardiopatias familiares engloban la mayor parte de las causas de muerte sibita en
individuos jévenes y constituyen una causa importante de muerte stibita en pacientes mas afosos.
Constituyen un grupo heterogéneo de entidades con diferente presentacion clinicay prondstico dificil de
predecir. Esimportante una especializacion en dicha materia para of recer un abordaje adecuado de las
mismas. Presentamos la experiencia a 2 afos de una Unidad especifica de cardiopatias familiares en un
hospital provincial.

Objetivos: Estudio observacional descriptivo de las caracteristicas de |os pacientes val orados en la unidad de
cardiopatias familiares de nuestro centro entre Enero de 2011 y Diciembre de 2012.

Resultados: Se evaluaron 201 pacientes de los que el 49,75% (100) eran casos indicey €l resto familiares
para descartar afectacion. La edad media de |os casos indice fue de 62 afios (DE 15,55 afios) mientras que los
casos para descartar afectacion fue de 41,35 afios (DE 13,46). Entre los casos indice la causa mas frecuente
de afectacion fue la miocardiopatia hipertréfica (78 pacientes), seguida de la miocardiopatia no compactada
(12). En menor medida se objetivaron casos de miocardiopatia arritmogénica de ventriculo derecho (2),
miocardiopatia dilatada familiar (4), sindrome de Brugada (3) y sindrome de Marfan (1). La causamés
frecuente de consulta familiar fue para descartar miocardiopatia hipertréficay miocardiopatia no
compactada. Se encontrd expresion fenotipica de la enfermedad en un 30% de los familiares. A todos los
pacientes se les realiz6 ecocardiogramay electrocardiograma. Entre las pruebas solicitadas se realizaron 72
resonancias cardiacas, 83 ergometrias, y 96 holter. A 2 pacientes se les solicito cateterismo para descartar
enfermedad coronariay aotro se le solicitd TAC coronario que resultdé normal. Se realizaron estudios
genéticos en 52 pacientes con aproximadamente un 50% de positividad. Un paciente hafallecido en €
seguimiento por insuficiencia cardiaca congestivay 2 pacientes precisaron implante de DALI.

Conclusiones: Lainstauracion de una unidad de cardiopatias familiares en nuestro centro ha permitido una
mejor estratificacion y un tratamiento adecuado; asi como un diagndstico temprano de los familiares con
expresion fenotipica



