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Resumen

Introduccién y objetivos. La displasia arritmogénica de ventriculo derecho (DAVD) se debe auna
sustitucién del tejido miocérdico por fibroadiposo y es una de las causas méas comunes de muerte stbita en
pacientes jovenes. El objetivo de este trabajo es revisar las diferencias clinicas y genéticas entre mujeresy
varones para proporcionar unamejoraen el diagnostico y compresion de esta patologia.

M étodos: Es un trabajo descriptivo, en € que se incluyen 23 pacientes diagnosticados de displasia
arritmogénica durante |os afios 2013-2018 en una consulta especializada en miocardiopatias familiares. Para
la confirmacién del diagnéstico de DAV D se utilizaron los criterios del Task Force 2010.

Resultados: De los 23 pacientes con DAVD incluidos en nuestra consulta, 6 fueron mujeresy 17 varones
(26% y 74% respectivamente). La edad media de diagndstico fue similar en ambos grupos; 40,1 afios en
mujeresy 43,3 afios en varones. Se encontré mayor prevalencia de antecedentes familiares entre las mujeres
66,7% que entre los varones 40%. En cuanto al diagnostico, el 65% de |os varones presentaron sintomas,
frente a 33% de las mujeres. En ambos grupos, € sintoma mas comun fueron las pal pitaciones al esfuerzo.
Entre los varones, el 47% presento al diagndstico TV con morfologia de BRIHH con gje superior y entre
mujeres, solo e 17%. La afeccion fue univentricular en el 53% de |os varones frente a 16% de las mujeres.
No se objetivé cardiopatia estructural en ecocardiograma transtoracico ni en RMN cardiaca en lamitad de las
mujeres con DAVD (varones 17%). En cuanto a la caracterizacion genética, el 47% de varones, obtuvo un
resultado negativo en el test genético parala DAVD frente a 16% de las mujeres. En ambos grupos, la
mutacion més frecuente fue el gen PKP2 30%, seguida de 13% en DSP (33% Yy 17% en mujeres; 17% Yy 13%
en varones respectivamente). En 2 varones, se encontré asociacion de 2 mutaciones;, DSPy DSG2. Una
mujer presentd mutacién en homocigosis DSC2, |a Unica hasta e momento que ha sido trasplantada.

Caracterizacion genética de DAVD en mujeresy varones.

Conclusiones: En nuestro medio, |os pacientes diagnosticados de DAV D son en su mayoria varones de edad
media que cursan con palpitaciones a esfuerzo. La afeccidn es predominantemente univentricular y
presentan con mayor frecuencia que las mujeres, resultados negativos o inciertos en los test genéticos. En los



casos con genética positiva, predomina en ambos sexos, la mutacion en el gen PKP2 en heterocigosis.



