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Resumen

Introduccién y objetivos. Aunque se recomienda realizar un estudio etiol 6gico en pacientes jévenes con
trastornos de conduccién que requieren implante de marcapasos (MP), falta evidencia respecto a rendimiento
diagndstico de estos protocolos. Nuestro objetivo fue analizar el rendimiento diagnéstico de un protocolo de
evaluacion sistematico de la etiologia del trastorno de conduccidn en una cohorte prospectiva multicéntrica.

M étodos: Seincluyeron de forma prospectiva pacientes adultos ? 60 afios con disfuncion sinusal o bloqueo
auriculoventricular (BAV) avanzado inexplicado que requirieron implante de MP permanente en 9 centros
espanoles entre 2017 y 2021. Todos los pacientes se sometieron a un protocolo comin de estudio etiol 6gico
que incluia: pruebas de laboratorio (ionograma, serologia, biomarcadores), imagenes cardiacas avanzadas
(ecocardiografia, resonancia cardiaca, tomografia de emision de positrones, gammagrafia con pirofosfato) y
estudio genético (405 genes).

Resultados: Un total de 59 pacientes aceptaron participar en e estudio de los cuales 13 fueron excluidos
debido a un estudio incompleto. La cohorte final laformaron 46 pacientes (45,7% mujeres, edad media 52,6
+ 8,8 afos). Laindicacion de MP fue BAV completo (63,0%, N = 29), BAV de 2° grado (19,6%, N =9) y
disfuncion sinusal (10,9%, N = 5). Se establecio la causa del trastorno de conduccién en 4 individuos (8,7%)
de forma definitiva (3 de por causa genética) y en 4 sujetos (8,7%) de forma posible (basados en pruebas de
laboratorio). Globalmente, las pruebas genéticas tuvieron un rendimiento diagnéstico del 6,5%. El
rendimiento diagndstico aument6 al 15,4% entre |os pacientes menores de 50 afios y se mantuvo igual
cuando las variantes fueron filtradas por un panel de genes especifico relacionado con las enfermedades de
conduccion cardiaca.

Caracteristicas basales



Edad (afos)

Sexo femenino

Antecedentes familiares

Muerte subita

Implante de marcapasos en familiar 60 afios

I ndicacion marcapasos

Disfuncién sinusal

BAV segundo grado

BAV completo

Otro

Forma de presentacion

Asintomaético

Sincope

Otros sintomas

Dispositivo implantado

Marcapasos VVI

Marcapasos DDD

TRC-P

52,6 (8,8)

21 (45,7%)

1(2,2%)

5 (10,9%)

5 (10,9%)

9 (19,6%)

29 (63,0%)

3 (6,5%)

8 (17,4%)

20 (43,5%)

18 (39,1%)

2 (4,4%)

38 (82,6%)

5 (10,9)



TRC-D 1(2,2%)

BAV: bloqueo auriculoventricular; TRC-P: marcapasos resincronizador; TRC-D: desfibrilador
resincronizador.

Propuesta algoritmo diagnastico.

Conclusiones: Una evaluacién prospectiva sistemética de pacientes jovenes con trastornos de conduccion
inexplicado que requirio implante de MP solo logro identificar la causa del trastorno de conduccion en el
8,7% de los pacientes. Las pruebas genéticas con un panel dirigido en pacientes ? 50 afios tienen un
rendimiento diagnostico del 15,4%. Basandonos en nuestros hallazgos, proponemos un agoritmo de
diagnostico simplificado de estudio etiol6gico de trastorno de conduccion en pacientes ? 60 afios (figura).



