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Resumen

Introduccién: Las canalopatias cardiacas (sindrome de QT Largo (SQTL), sindrome de Brugada (SB) y
tagquicardia ventricular catecolaminérgica polimorfica (TV CP)) pueden causar muerte sibita por arritmias
ventriculares. Se diagnostican segiin unos criterios que no tienen en cuenta lainformacion genética. Nuestro
objetivo es estudiar la sensibilidad de estos criterios.

M étodos: Estudiamos 17 familias (12 SQTL, 4 SBy 1 TVCP) y 33 pacientes fueron incluidos. Todos eran
portadores de mutaciones patogenicas. Realizamos el ectrocardiogramay evaluacion clinica para definir los
criterios en |os sujetos genotipados.

Resultados: Entre los pacientes con mutaciones causantes de SQTL, e 50% cumplia criterios de probable
SQTL (puntuacion de Schwartz >= 4). Lamediana del valor de la puntuacion de Schwartz fue de 4 en
probandosy 1,5 en familiares (p = 0,02). El intervalo QTc medio fue de 507,1 + 92,3 milisegundos en los
probandosy de 451,2 + 48,3 milisegundos en familiares (p > 0,05). Entre la poblacion con SB solo 4 de los
10 pacientes mostraron el patron de Brugada tipo 1 espontaneo o en respuesta a agentes bloqueantes de
canales de sodio, por lo que el 60% de los pacientes no cumplialos criterios diagndsticos. Los dos casos de
TV CP mostraron normalidad de la prueba de esfuerzo.

Conclusiones: Los criterios diagndsticos de las canal opatias cardiacas tienen una baja sensibilidad para
detectar SQTL, SB y TVCP subclinicas, esto es, con poca expresion fenotipica, Nuestro trabajo sugiere que
lainformacion genética ser tenida en cuenta en los criterios diagnésticos.



