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Resumen

Introduccién y objetivos. Lamiocardiopatia arritmogénica (MCA) es una enfermedad de origen hereditario
con un gran potencia arritmogénico. Sin embargo, alln no se halogrado establecer una caracterizacién del
fenotipo electrofisiol 6gico para cada genotipo correspondiente.

M étodos: Serealizd un andlisis retrospectivo de 29 pacientes (P) con MCA izquierda/biventricular,
portadores de variantes genéticas consideradas patogénicas segun el Colegio Americano de Genética Médica
y Gendmicay que se sometieron a un estudio electrofisiol égico (EEF) por taguicardia ventricul ar
monomorfica sostenida (TVMS).

Resultados: En lafigura se harepresentado la distribucion por genotipo, mientras que en latabla se
desglosan las caracteristicas basales y electrofisiol bgicas de la cohorte de estudio. La edad mediafue 54,44 +
12,63 afos siendo la mayor parte varones (23 pacientes, 79,3%). Se evidenciaron diferencias significativas en
el fenotipo cardiologico (p 0,001) y electrofisioldgico por genotipos (p 0,043). L os pacientes con mutaciones
en filamina C presentaron afectacion exclusiva de ventriculo izquierdo (V1) con TVMS con QRS positivo en
V1 (BRD-like) y gje superior. En el EEF en todos |os casos se localizé el sustrato en segmentos
inferolaterales de V1. Los pacientes con variantes en desmoplaquina presentaron mas frecuentemente
afectacion biventricular, pero lamorfologiay origen delas TVMS fue similar alafilamina C. En el caso de
lalamina A la afectacion fue exclusivade V1, presentando 2P TV's con morfologia BRD-like y otros 2P con
QRS negativo en V1 (BRI-like), localizandose €l sustrato en VI septal. Los pacientes con variantes en
desmogleina-2 y TMEMA43 presentaron afectacion biventricular, con mayor frecuenciade TVMS BRI-likey
origen en tracto de salida de ventriculo derecho. En € caso de las variantes en titina solo en un paciente se
encontrd sustrato en V1 anterior, presentando el otro una TV rama-rama. Solo se incluyé un paciente con
desmocolina-2 con origen delaTVMS en VI septal. En el seguimiento clinico destaca que todos |os
pacientes con mutaciones en TMEMA43 presentaron recurrencia arritmica.

Caracteristicas clinicas basales, genéticas y electrofisiol gicas por genotipo
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NuUm: nimero; MCA: miocardiopatia arritmogeénica; BiV: biventricular; FEVI: fraccidn de eyeccion de ventriculo
izquierdo; FEVD: fraccion de eyeccion de ventriculo derecho; Lig: ligeramente; Mod: moderadamente; Grav: gravel
TV: taguicardia ventricular; BRD: blogueo de rama derecha; BRI: bloqueo de ramaizquierda; LCT: longitud de cicl
taquicardia; EGM: electrocardiogramas; V1: ventriculo izquierdo; VD: ventriculo derecho; TSVD: tracto de salida d
EEF: estudio electrofisioldgico; IC: insuficiencia cardiaca; TC: trasplante cardiaco; AM: asistencia mecanica.

Conclusiones: Lacorrelacion del sustrato electrofisiol égico con el genotipo ampliael conocimiento
fisiopatol 6gico de laMCA izquierda/biventricular, puede ser de utilidad en el diagndstico en caso de
variantes genéticas de significado incierto y permite unamejor planificacion del EEF.



