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Resumen

Introduccién y objetivos. Lamiocardiopatia arritmogeénica (MA) es una enfermedad genética con una
expresion fenotipica variable. La resonancia magnética cardiaca (RM) constituye uno de | os criterios
diagndsticos en la actual Task Force Criteriapara MA de ventriculo derecho, aunque en la afeccion izquierda
aln no disponemos de criterios estandarizados. El objetivo de este estudio es estudiar patrones especificos de
realce tardio con gadolinio (RTG) en una serie de pacientes con MA, realizando un estudio de correlacion
genotipo-fenotipo.

M étodos: Estudio retrospectivo observacional donde se incluyen 47 pacientes con MA de laUnidad de
Cardiopatias Familiares de nuestro hospital. Se ha realizado estudio genético identificando diversas
mutaciones causal es (desmosomales y no desmosomales) y estudio mediante RM cardiaca. Se compard la
diferente expresion del RTG en funcidn del gen implicado.

Resultados: La media de edad fue de 41,43 + 18,27 afios siendo el 51,1% mujeres. La mayoria estaban
asintométicos (74,4%), estableciendo el diagnéstico gracias al cribado familiar. Trece pacientes (27,7%) eran
portadores de mutaciones patogénicas de proteinas desmosomales y 26 (55,3%) estaban afectos por
mutaciones en genes no desmosomales. La mutacioén més prevalente en el grupo de genes desmosomales (D)
fue desmoplaquina (7) y entre el grupo no desmosomal (ND) fue desmina (16). En ambos grupos se observo
similar presenciade RTG en ventriculo izquierdo (V1), 11 (84,6%) en el grupo D y 22 (84,6%) en €l grupo
ND. El patron predominante en ambos grupos fue el RTG V1 subepicérdico, encontrando en solo 1 paciente
RTG mesocardico en € grupo D. Se observé un patrén caracteristico VI subepicardico circunferencial en 17
pacientes (76,5% de ellos del grupo ND, p = 0,037). Particularmente este patrén fue mas frecuente en
portadores de mutacion en desmina (12 pacientes; p = 0,008). Por otro lado, individuos del grupo D
mostraron mayor prevalenciade RTG en ventriculo derecho que € grupo ND (83,3 frente a 44%; p = 0,035).

Real ce tardio circunferencial subepicardico en ventriculo izquierdo en paciente portador de mutacion en
desmina.



Conclusiones: El fenotipo de MA izquierda se manifiesta caracteristicamente con RTG subepicérdico, a
diferencia de otras miocardiopatias. Existen patrones especificos de distribucion del RTG en funcién de la
proteina mutada, siendo el mas caracteristico el patrén circunferencial en MA causadas por mutaciones en
desmina.



