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Resumen

Introduccion y objetivos. Lataquicardiaventricular polimérfica catecolaminérgica (TVPC) es una
enfermedad genética con altaincidencia de muerte stbita cardiaca (M SC) en pacientes jOvenes. Mutaciones
en el gen gque codificalarianodina cardiaca (RyR2) son responsables de més del 60% de |as presentaciones
de esta enfermedad. Tras un profundo estudio geneal 6gico, descubrimos una familia de mas de 1.400
miembros con una ataincidenciade MSC (35 MSC, edad media 18 + 8 afios, 24 (67%) varones) y desde €l
ano 2007 se han identificado a 219 portadores vivos de una mutacion en € gen RyR2 (p.G357S) en esta
familia.

M étodos: Se ofreci6 atodos los portadores, un protocolo de seguimiento y tratamiento basado en pruebas de
esfuerzo (PE) seriadas, con el objetivo de que la frecuencia cardiaca maxima tedrica fuera menor del 80%, y
las arritmias ventriculares (AV) desaparecieran, con dosis progresivamente mayores de bloqueadores beta
(BB). Se proponia un desfibrilador implantable (DAI), cuando persistian o aparecian |os sintomas, 0 no se
conseguia el objetivo. Recientemente se ha afiadido |a flecainida como tratamiento complementario de los
BB.

Resultados: El tiempo medio de seguimiento fue 99 + 35 meses (edad 44,63 + 22,65 afios, rango 0-81).
Después de 10 afios de aplicacién del protocolo no han ocurrido episodios de MSC en este grupo. Sin
embargo, ocurrieron 4 eventos (2 MSC, 2 MSC recuperada) entre aquellos que rechazaron o no conocian €l
protocolo. 50 portadores (22%) abandonaron el seguimiento con una edad de 59 + 21 afios. Serealizaron
3085 revisiones clinicas. 2.747 PE, 1.484 con tratamiento con propranolol, 1192 con otro BB, 409 sin ningln
tratamiento; 28 portadores (13%) recibieron flecainida, en combinacion con BB. En el 66,7% de estos
portadores con flecainida, la puntuacién cuantitativade AV durante las PE consecutivas se redujo en més del
50% (seguimiento medio 24 + 21 meses). Se indicd e implanté un DAl como resultado de este protocolo a 47
portadores (21%) programado con una zona unica de 220 |pm. 6 descargas apropiadas (66% sin tratamiento),
ocurrieron en 4 portadores (8,5%) y 5 descargas inapropiadas en 4 portadores (4,9%).

Muerte stbita en portadores p.G357S RyR2 antes y después del protocolo.



Conclusiones: Las mutaciones patogénicas en el gen RyR2 requieren un protocol o de seguimiento que se ha
mostrado Util y efectivo y deberia ser recomendado atodos los pacientes con TV PC. El tratamiento con BB,
BB + flecainiday DAI ha demostrado su efectividad en el seguimiento alargo plazo.



