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Resumen

Antecedentesy objetivos. El fenotipo de miocardiopatia arritmogénica con predominio izquierdo (MCALI)
puede ser diferente del de las formas clasicas, con frecuencia no es sospechado y, aunque |o sea, puede no ser
identificado por los criterios Task Force (CTF). Dar a conocer laMCAI a partir del estudio de un probando
(P, hombre 14 aios) y sus 13 familiares (FAM).

Material y métodos: Se ofrecio realizar &rbol geneal dgico, historia, exploracion, ECG, ecocardiografia-
ECO, RMN, prueba de esfuerzo y Holter, adicionalmente en P screening mutacional con estudio genético en
cascada familiar posterior y a criterio médico se indicd estudio electrofisiol gico, biopsia endomiocérdicay
coronariografia en algunos de estos pacientes. El diagnostico de MCAI se baso en la presencia de realce
tardio de gadolinio (RTG) subepicéardico en portadores de mutacion.

Resultados: El Py su hermana (H) tenian sincopes/presincopes. El P, suH y 4 FAM presentaron fenotipo
MCAI (solo 50% cumplian CTF). En ellos. 50% presentaron TVNS (P, H y abuelo-A), hubo bajos voltajes
(promedio de suma QRS en plano frontal sin aVR = 27 mm), alteraciones de la despolarizacion en
derivaciones inferiores (66%) y derechas (50%) y de la repolarizacion en inferiores (33%), izquierdas (17%)
y derechas (0%), las ECOs fueron normales excepto ladel A (FEVI en limites bajos e hipocinesiainferior) y
el RTG tuvo una extension variable llegando a ser muy extenso, concéntrico, enel Py suH. En P se
identifico en heterocigosis las mutaciones DSP L1773Yfs1780 y IVS2+5G > A con lavariante incierta DSC2
T358I. Todos los FAM con MCAI fueron portadores de mutacién/es (H y A también mostraban estados
genéticos complegos) y se identificaron dos portadores asintomaticos sin fenotipo MCAL.

Conclusiones: A pesar de no cumplir CTF, el RTG identifica a pacientes que ya presentan afectacion
miocardicapor MCAI con ECO normal. Es frecuente la afectacion de la carainferior en ECG y los bagjos
voltges.

PI070831, CP0700326, RECAVA RD RD06/0014/0004.



