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con protesis de tipo mecanico, quizad con mas incidencia si esta
es bidisco. Otro factor que condicion6 mayor interacciéon fue
el empleo de protesis autoexpandible con mayor extension en el
tracto de salida del ventriculo izquierdo, lo cual probablemente
deba inclinar a un uso preferente de dispositivos expandibles con
balén en ausencia de otros condicionantes. La experiencia con
nuevos dispositivos que presentan mecanismos de liberacion
alternativos o incluso recapturables atin es escasa para extraer
conclusiones, por lo que su empleo debera ser extremadamente
cauteloso en este contexto. Hasta la fecha, el uso de protesis
expandibles con balon parece ser el que ha presentado mejor
resultado en pacientes con PMP.

Pese a la relativamente infrecuente interacciéon de los TAVI con
la PMP, este problema supuso el 50% de las complicaciones
intrahospitalarias (si se excluyen los trastornos de la conduccion)
y, a su vez, un descenso significativo en la tasa de éxito
atendiendo a los criterios VARC-2, aun cuando en general esta
complicacion pudo resolverse de manera satisfactoria durante la
intervencion.

Sin duda, existe un sesgo de publicacion y por tanto son
necesarias series mayores e idealmente analisis aleatorizados para
evaluar la mejor alternativa en este grupo de pacientes técnica-
mente complejos. En cualquier caso, una buena planificacion
mediante pruebas de imagen que incluyan tomografia compu-
tarizada para estimar la distancia proétesis-anillo a6rtico (> 3 mm
sila via es transapical y 7 mm si es transfemoral)* y ecocardiografia
transesofagica durante la intervenciéon puede ayudar a evitar tan
temida complicacion independientemente del tipo de TAVI
empleado.

MATERIAL SUPLEMENTARIO

Se puede consultar material suplementario a este articulo
en su version electronica disponible en: http://dx.doi.org/
10.1016/j.recesp.2016.09.015.
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Miocardiopatia hipertrofica sin hipertrofia
ventricular: utilidad del estudio
anatomopatolagico y genético en la prevencion
de la muerte sibita

Hypertrophic Cardiomyopathy Without Ventricular
Hypertrophy: Usefulness of Genetic and Pathological Study
in Preventing Sudden Death

Sr. Editor:

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) se diagnostica por la
presencia de una hipertrofia ventricular > 15 mm en ausencia de
otras condiciones de sobrecarga que puedan originarla o, en el caso
de un familiar de un paciente con MCH, cuando presenta un grosor
> 13 mm. A la histologia, la desorganizacion miofibrilar es
caracteristica de la enfermedad. Sin embargo, se han descrito casos
de MCH asociados a muerte sibita (MS), en los que solo se ha
identificado esa desorganizacion o la presencia de mutaciones en el
gen TNNT2!. Se presenta a una familia con varias muertes sibitas,
para cuyo diagnostico ha sido clave el estudio anatomopatoldgico y
genético.

El caso indice es una mujer de 28 afios, sin antecedentes
personales patologicos, que sufrid6 MS al entrar en su coche. La
autopsia mostré un corazéon de 295 g de peso, con un tabique
interventricular de 13 mm. En el analisis microscopico se aprecio
hipertrofia microscopica de fibras y focos aislados de desorden
fibrilar (figura B). Entre los antecedentes familiares, destacan
4 hermanas de la madre de la paciente que fallecieron por MS a los
17,18 y 30 afios (figura A). La madre de la paciente tenia 55 afios, un
ecocardiograma normal y electrocardiograma (ECG) con alteracio-
nes de la repolarizacion en la cara inferolateral. El caso indice tenia

3 hermanasy 1 hermano de diferentes padres. Una de las hermanas,
de 30 afos, tenia un ecocardiograma y una cardiorresonancia
magnética (CRM) totalmente normales, pero el ECG mostraba
descenso del segmento ST en las caras inferior y lateral. Se realizd
ecocardiografia de estrés y coronariografia, que no evidenciaron
alteraciones. Las otras 2 hermanas presentaban ecocardiogramas y
ECG normales. En el hermano se observa ligera hipertrofia del
ventriculo izquierdo, con un septo interventricular de 16 mm, y el
ECG era similar a los de la hermana viva y la madre (tabla).

Ante la sospecha de MCH familiar con expresion ligera y alta
incidencia de MS, se decidi6 realizar un estudio genético en una
muestra de sangre congelada de la paciente fallecida. Se utiliz6 un
panel que estudia mediante next generation sequencing varios
genes relacionados con miocardiopatias y canalopatias, por la
posibilidad de que hubiese alguna canalopatia subyacente no
diagnosticada en las pacientes fallecidas. Se identific6 la mutacion
Arg94Leu en troponina T (TNNT2). Esta mutaciéon se describid
inicialmente en una familia britanica con alta prevalencia de MS
precoz (< 45 afios) y diagnostico compatible con MCH. Estos
pacientes no tenian antecedentes de enfermedad, por lo que la MS
fue la primera manifestacion clinica. Los hallazgos de la necropsia
consistieron en la ausencia de hipertrofia macroscépica, aunque el
andlisis histolégico mostro fibrosis difusa y desorganizacion de
miocitos. De hecho, este trabajo fue uno de los primeros en
establecer que las mutaciones en TNNT2 podian asociarse a MS aun
en ausencia de hipertrofia manifiesta®>. Se han descrito otras 2
mutaciones que afectan al mismo residuo (Arg94Cys, Arg94His),
por lo que este parece ser un punto proclive a las mutaciones. Esto
indicaria que cualquier cambio en la secuencia de aminoacidos en
este punto seria mal tolerado. La informacion clinica disponible
sobre los portadores de dichas mutaciones coincide, por ejemplo,
con lo observado en la mutacién Arg92GIn de varias familias
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A
1:1 1:2
85a 82a
111 11:2 11:3 11:4 11:5
MS 30a MS 18a MS 17a MS 17a

Figura. A: arbol genealdgico de la familia (cuadrado: varén; circulo: mujer; cuadrado o circulo con relleno: varén o mujer afectado/a fenotipicamente;
cuadrado o circulo sin relleno: varén o mujer sano/a; linea diagonal: fallecido; lineas diagonales paralelas: divorcio). B: imagenes del estudio histolégico de
los distintos cortes realizados al tabique y al ventriculo izquierdo de la paciente indice (IV:8); revela la presencia de un miocardio congestivo, integrado por
miocitos hipertroficos que se disponen de forma ordenada (panel izquierdo). Se aprecian algunas areas de pequefio tamaifio en la pared libre ventricular
izquierda donde dichas fibras se disponen de manera desordenada, alineindose oblicuamente y configurando remolinos (disarray) (panel derecho). a: afios;
MS: muerte stbita.

Tabla
Caracteristicas clinicas de los portadores de la mutacién Arg94Leu en TNNT2

IV:8 (indice) M 28 + 13 - - - MS -

11:3 M 55 + 11 38 No + No No Propranolol

IvV:2 M 30 + 10 32 No + No No DAL, propranolol
IvV:5 \% 34 + 16 46 No + Si No DAL, propranolol
V:1 \% 15 + 7 28 No - NR No Propranolol

V:2 M 13 + 6 20 No - NR No Propranolol

V:5 M 7 + 5 19 NR - NR No No

Al auricula izquierda; CRM: cardiorresonancia magnética; DAI: desfibrilador automatico implantable; eco: ecocardiograma; ECG: electrocardiograma con alteraciones de la
repolarizacion en cara inferolateral; M: mujer; NR: no realizada; TVNS: taquicardia ventricular no sostenida; V: varon.



606 Cartas cientificas/Rev Esp Cardiol. 2017;70(7):595-608

mallorquinas, recientemente publicado®. Algunos trabajos que han
evaluado estudios microscopicos en portadores de mutaciones en
troponina T, indican que estas causan menos hipertrofia y fibrosis
que otras mutaciones sarcoméricas, pero mas desorden. Este puede
ser el sustrato que explique el elevado riesgo arritmico®.

El estudio genético del resto de la familia mostr6 que la madre,
una hermana (y sus 2 hijos) y el hermano (y una de sus hijas) eran
portadores de la mutacion identificada. Aunque las Gltimas guias
no recomiendan inicialmente el implante de desfibrilador auto-
matico implantable Gnicamente por la presencia de una mutacion
determinada, por preferencia de los pacientes (que no tenian
ningn factor de riesgo, salvo la MS familiar) (tabla), se implanto
como prevencion primaria desfibrilador a sus 2 hermanos de 33 y
35 afios. A los demas portadores, todos menores de 16 afios excepto
la madre del caso indice (55 afos), se les hace un seguimiento
estrecho en consulta.

En conclusion, los antecedentes familiares, el estudio anato-
mopatolégico y el estudio genético son clave en el estudio de
la MS®. Los datos aportados por la familia presentada indican que la
MCH debida a la mutacion Arg94Leu en TNNT2 puede presentarse
sin hipertrofia macroscépica, con alteraciones en ECG y desorden
en el estudio histoldgico. El riesgo de MS en portadores es alto, por
lo que debe realizarse una estricta estratificacion del riesgo.
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Radiation Exposure to the Pregnant Interventional Cardiologist.
Does It Really Pose a Risk to the Fetus?

Exposicion de las cardiologas intervencionistas
a radiaciones ionizantes durante el embarazo.
{Realmente representa un riesgo para el feto?

Sr. Editor:

La preocupacién por los riesgos que la exposicién a radiaciones
ionizantes durante el embarazo conlleva para el feto es uno de los
motivos de que algunas cardib6logas desestimen formarse como
cardiblogas intervencionistas. Para aquellas que ya lo son, el
embarazo supone una interrupcion de 1 afio (embarazo y baja
maternal) en su trayectoria profesional en intervencionismo, lo
cual hace que retrasen la decision de quedarse embarazadas. En
esta carta se describe el riesgo espontaneo de malformacién/cancer
en la descendencia, su incremento por la exposicion a radiacion y
los limites de dosis recomendados para las trabajadoras gestantes
expuestas a radiaciones ionizantes. La informacion en la literatura
sobre trabajadoras embarazadas expuestas a radiaciones ionizan-
tes es escasa. Se presentan los datos de 5 cardiblogas intervencio-
nistas de nuestro pais que mantuvieron la actividad profesional en
sala durante sus gestaciones.

La exposicion del feto a la radiacion puede conllevar 2 tipos de
efectos adversos: deterministicos (no probabilisticos) y estocasti-
cos (probabilisticos). Los primeros aparecen a partir de una dosis
umbral y son: retraso del crecimiento intrauterino, aborto, retraso
mental, cociente intelectual bajo y malformaciones congénitas.

Para los segundos no existe dosis umbral, aunque la probabilidad
de aparicion se incrementa con la dosis recibida. El mas importante
es cancer en la infancia'. La probabilidad espontanea de que un
recién nacido sufra una malformacién congénita o cancer en la
infancia es del 4,07% (tabla 1)'. Se estima que la exposicién a 1 mSv
durante el embarazo incrementaria ese riesgo en un 0,008%, lo que
supondria un riesgo del 4,078%, y que exposiciones > 10 mSv lo
incrementarian en un 0,1%'. Tanto en la etapa preimplantacional
como en la organogénesis o el periodo fetal, se sabe, por estudios en
animales de experimentacion, que dosis < 100 mSv no produciran
efectos en el embridn/feto?. Pero ¢de qué niveles de dosis estamos
hablando en cardiologia intervencionista? ¢Cual es la dosis que
recibiria el feto de una gestante que trabaja en la sala de
hemodinamica? Es dificil encontrar informacion en la literatura,
aunque parecen ser dosis extremadamente bajas. En la Clinica
Mayo (Rochester, Estados Unidos) se determind la radiacion
recibida por 68 trabajadoras (de cualquier profesion) que llevaron
un dosimetro de abdomen durante el embarazo. De ellas, 56
(82,4%), incluidas 2 cardiblogas intervencionistas, tuvieron niveles
de radiacion indetectables en el dosimetro de abdomen bajo el
delantal de plomo'. Para poner en contexto estos niveles de
radiacion, conviene saber que la radiacion de fondo o cosmica
supone una dosis media de 0,75-1 mSv durante una gestacion, y
mas importante, no hay diferencias en incidencia de malforma-
ciones congénitas/abortos entre embarazadas expuestas a dosis
< 50 mSV y embarazadas expuestas a radiacion de fondo
(< 1 mSv). Las dosis fetales que se han relacionado con aparicién
de malformaciones/cancer en infancia han sido > 100-150 mSv'-.
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