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Resumen

Introduccién: Lataquicardiaventricular (TV) es una enfermedad arritmogénica caracterizada por €l
desarrollo de TV polimérficainducida por la descarga de catecolaminas. Presenta una gran heterogenicidad
genéticay una penetrancia variable. La miocardiopatia no compactada (MNC) es una entidad que se puede
producir de manera aislada 0 en asociacién con otras enfermedades con frecuente superposicién de fenotipos.
Nuestro objetivo fue redlizar €l estudio genético y determinar las caracteristicas fenotipicas de un paciente
gue debutd con TV monomorficas con el esfuerzo y criterios de no compactacion en las técnicas de imagen.

M étodos: Se recogieron las variables demogréficasy clinicas del caso indicey de los familiares de primer y
segundo grado. Se realizé ECG, prueba de esfuerzo, Holter, ecocardiogramay RMN cardiaca. Sellevo a
cabo €l estudio genético del probando mediante secuenciacion directa (ABI3130) y secuenciacion de nueva
generacion (NGS), con un panel de cardiopatias hereditarias que incluy6 126 genes.

Resultados: Los presincopes con el esfuerzo y €l estrés fueron las primeras manifestaciones clinicas del
probando. En la prueba de esfuerzo present6 episodios de TV monomorficas reproduciblesy en laRMN
cardiaca ambos ventricul os se encontraban dilatados, presentando el VI presentaba criterios de no
compactacion. Serealizo € estudio genético incluyendo inicialmente secuenciacion directa de los genes
asociados a la patol ogia con mayor prevalenciamutaciona: RyR2, DSP, PKP-2 y DSG-2, LMNA,
calsequestrina, SCN5A, KCNQ1 y KCNH2, descartando |a existencia de variantes patogénicas. Se detecto
unavariante no descrita en la bibliografiaen el gen CACNA1C, N550S. El andlisis de prediccién de
patogenicidad de la variante no resultd concluyente. El estudio genético de lafamilia mostro otro portador de
la mutacion, asintomatico y con hipertrabeculacion sin cumplir criterios de no compactacion.

Conclusiones: Las TVs que se producen en la TV catecolaminérgica clasica suelen ser polimérficasy las
TVsen el contexto delaMNC no tienen relacion clara con el estimulo catecolaminérgico. Sin embargo la
presencia de una nueva variante en el gen CACNA1C que se asociaa TV monomérficaen el contexto de
descarga catecolaminérgica en un paciente con MNC, nos muestra la gran superposicion que hay entre las
diferentes cardiopatias hereditarias.



