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Resumen

Introduccién y objetivos. Larealizacion de estudios genéticos en menores de edad no esta recomendada
cuando lainformacién que aporta no representa una utilidad médica clara, respeténdose asi |a autonomia del
menor atomar decisiones informadas cuando éste alcance |la mayoria de edad. Esta premisa se ve alterada
cuando lainformacién obtenida puede conllevar implicaciones médicas efectivas paratratar, prevenir o
retrasar el curso de la enfermedad. En patologias cardiacas hereditarias asociadas a muerte stibita, la propia
muerte slbita puede ser €l primer sintoma de la enfermedad por |o que los miembros de la familia portadores
de lamutacion familiar estan en riesgo. Lataquicardia ventricular polimorfica catecolaminérgica es un
desorden arritmogénico gque causa muerte stbita inducido por actividades adrenérgicas, especialmente en
nifiosy jévenes.

M étodos: Presentamos una familia de mas de 1.400 individuos con multiples casos de taquicardia ventricul ar
polimorfica catecolaminérgica, incluyendo 36 muertes subitas cardiacas en menores de 14 afios. Trasla
identificacion de la variante causal, se realiz6 andlisis genético familiar y los individuos portadores fueron
tratados mediante blogqueadores beta.

Resultados: Durante una media de 37 meses de seguimiento, no se documentaron méas muertes stbitas
cardiacas exceptuando 3 jovenes que habian rechazado €l estudio genético (por lo tanto, no tratados
farmacol 6gicamente) y gue fueron confirmados como portadores de la variante en estudio post mortem.

Conclusiones: Redlizar un estudio genético en patologias cardiacas arritmogénicas, independientemente de
laedad del paciente, permite identificar portadores genéticos asi como tomar |as medidas oportunas para
reducir el riesgo de muerte stbita.



