
ergometrı́a o tras infusión de catecolaminas8. Recientemente se

han utilizado umbrales diagnósticos tales como más de 10 extra-

sı́stoles ventriculares/min7, bigeminismo6 o dupletas como arrit-

mia ventricular «mı́nima», cuya presencia es diagnóstica de TVPC.

Por otra parte, pese a que la infusión de catecolaminas no es una

prueba completamente segura, se sigue utilizando para mejorar la

sensibilidad en el diagnóstico de esta enfermedad, principalmente

ante un caso ı́ndice. Sin embargo, estudios recientes han

comunicado escasa utilidad de la infusión de catecolaminas debido

a sus muy bajas sensibilidad (28%)7,9 y especificidad9 para el

diagnóstico de la TVPC, añadiendo un resultado positivo a

56 pacientes con ergometrı́as negativas7.

La realidad de las pruebas disponibles es que no son suficiente-

mente sensibles, y su valor predictivo negativo es mucho más bajo de

lo que serı́a deseable. Sin embargo, los artı́culos a los que esta carta

hace referencia muestran unos resultados de sensibilidad (89%) y

valor predictivo negativo (93%) que no concuerdan con los

publicados hasta ahora y transmiten el mensaje de que una

ergometrı́a negativa descarta la TVPC. Estos datos probablemente

requieran un estudio exhaustivo de un mayor número de miembros

de la familia en cuestión y, desde luego, no parecen extrapolables a

otras poblaciones con otras mutaciones, en lo que en nuestra opinión

constituye un sesgo de selección.

En consonancia con lo recomendado por las sociedades

cientı́ficas5, una ergometrı́a negativa no descarta la enfermedad.

La presencia de arritmias ventriculares especı́ficas en esfuerzo la

confirma, pero en el contexto del cribado familiar basta una sola

extrası́stole ventricular para considerar anormal el test, y

probablemente justifique iniciar tratamiento preventivo con

bloqueador beta. Además, el uso de la infusión de catecolaminas

debe estar restringido a casos puntuales, y no como parte del

protocolo general de actuación.
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Rasgos no ventriculares, clı́nicos y funcionales de la mutación RyR2R420Q cau-
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Gracias a Ruiz Hernández y Wangüemert Pérez por su interés en

nuestros artı́culos1,2.

Utilizamos criterios diagnósticos entonces vigentes. Con el

reciente consenso3 solo el II:9 ofrecı́a dudas. Este exige extrası́stoles

ventriculares o taquicardia ventricular bidireccional en la prueba de

esfuerzo (PE) de familiares3. Otros autores requieren extrası́stoles

ventriculares aisladas frecuentes4. Un familiar, especialmente si es

mayor de 40 años, puede tener alguna extrası́stole ventricular siendo

genotipo negativo. Ası́, el número mı́nimo de extrası́stoles

ventriculares es impreciso y dos aisladas parecen insuficientes para

tan trascendente diagnóstico para el paciente y su descendencia.

El rendimiento de la PE es variable (del 25% citado por Ruiz

Hernández y Wangüemert Pérez al 100%)5 y quizá dependa del

punto mutado. No pretendimos trasmitir que una PE negativa

excluya la enfermedad1,2. Un estudio genético concluyente ratifica

la PE positiva e identifica portadores con PE negativa. En su

ausencia, realizamos Holter y test de epinefrina en familiares con

PE negativa (fuera del consenso3), y si son negativos los seguimos

con PE periódicas. Faltan estudios sobre la rentabilidad del test de

epinefrina en familiares, pero su utilidad en probandos (sı́

incluida3) y en familias con parada cardiaca con fracción de

eyección del ventrı́culo izquierdo preservada6 puede justificar aquı́

su realización.
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Cardiol. 2015;68:398–407.
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