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Resumen

Introduccién: Recientemente €l espectro de la de la miocardiopatia arritmogénica (MCA) se haampliado
incluyendo los fenotipos izquierdos (MCALI), pero estas formas no estéan adecuadamente representadas en |os
actuales criterios task force (CTF) y el diagnéstico clinico es complegjo.

Objetivos: 1. Proponer un nuevo gold estdndar clinico (GE) gque incluya rasgos especificos de estos fenotipos
2. Evaluar e rendimiento diagnostico del nuevo GE comparandolo con el diagnéstico genético y los actuales
CTF en una muestra con un porcentaje importante de enfermos con MCAL.

M étodos. Nuestros pacientes (p) proceden de un protocol o prospectivo de estudio de muerte stbita familiar
con diagnéstico de MCA en € caso indice. Se realizo atodos los pacientes. ECG, cicloergometria, holter,
ecocardiograma, cardiorresonanciay estudio de los principal es genes desmosomicos. El nuevo GE: a) En (p)
sin mutacion el diagnostico se realizd con CTF. b) En pacientes portadores, la presencia de real ce tardio de
gadolinio epicardico (RTG) en ventriculo izquierdo (V1) y de taquicardia ventricular de origenen VI (TV-
V1) se consideraron como criterios menores adicionales.

Resultados: 59 p (49% varones), 5 casos indice vivos (3p resucitados, 1p con sincopes, 1p palpitaciones) y
54 familiares de primer grado. Doce (p) tenian RTG uno de ellos con TV-VI. Veintidds (p) (37%) tenian
mutaciones causales, 19 (p) mutacion en desmoplakinay 3 (p) dobles mutaciones. El GE fue positivo en 12 p
(17%), de estos, 6p (60%) MCAI, 6p (40%) MCAB. Los CTF diagnosticaron 6p (2 MCAI, 4 MCA
biventricular). Respecto a diagnéstico genético los CTF tienen S: 15% E: 96% VPP: 83% VPN48% y
nuestro GE S: 28% E: 96% VPP: 83% VPN: 48%. El GE diagnostica 6p adicionales 2 de los cuales son casos
indice (1p sincope, 1p TV).

Conclusiones: Lainclusion del RTG epicardicoen VI y laTV-VI en e protocolo diagnostico de MCA en un
contexto clinico adecuado supone un aumento clinicamente relevante de la sensibilidad sin disminuir la
especificidad.
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