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Figura 2. Cateterismo cardiaco. Aortografia en proyeccion lateral. A: visualizacién de la ventana (flechas) entre la pared posterior del tronco-rama pulmonar
derecha y la pared anterior de la aorta. B: comprobacion de la correcta colocacion del dispositivo (asterisco) sin afectar a la perfusion coronaria, con shunt residual

por el interior del dispositivo. AO: aorta; APD: arteria pulmonar derecha.

El motivo de nuestra eleccion es el mejor perfil que se adaptara a la
luz vascular sin ocluir la luz de ambos vasos y la salida del conducto
que irriga las coronarias.
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Taquicardia ventricular catecolaminérgica @ CroseMark
polimorfica: una entidad de diagnostico dificil

Complex Diagnosis of Catecholaminergic Polymorphic
Ventricular Tachycardia

Sra. Editora:

La taquicardia ventricular (TV) polimérfica catecolaminérgica
es una canalopatia cardiaca caracterizada por alteraciones en
la regulacion del calcio intracelular que favorece la aparicion
de arritmias ventriculares con riesgo de muerte sidbita con
corazén estructuralmente normal. Los afectados suelen pre-
sentar sincope de esfuerzo y la arritmia caracteristica es la TV
bidireccional'.

El electrocardiograma de superficie no suele mostrar altera-
ciones, por lo que el diagnostico suele ser complejo y se basa en la
monitorizacion electrocardiografica de 24 h, la prueba de esfuerzo
y el test de epinefrina o isoproterenol, también atil. Aun asi,
algunos casos permanecen sin identificar pese a haberse mani-
festado clinicamente con una fibrilacion ventricular (FV) grave,
catalogada inicialmente de idiopatica®>®. Recientemente se ha
afiadido el test genético como prueba diagnodstica, y se han
identificado mutaciones hasta en 5 genes: el receptor de rianodina
(RyR2), que es la mas frecuente, la calsecuestrina cardiaca
(CASQ2)', la triadina de la unién estrecha, calmodulina y KCNJ2.

El objetivo de nuestro trabajo es estudiar, en una serie de 9
casos con TV polimoérfica catecolaminérgica, las caracteristicas
clinicas y la utilidad de las diferentes pruebas diagnosticas.

El motivo de estudio de los 9 casos (media de edad, 16 &+ 11,2
afos; el 55,5% mujeres) fue sincope en 7, FV reanimada en 1 y
electrocardiograma patolédgico por mdaltiple extrasistolia ventricular
en 1. En el curso clinico sufrieron FV 3 pacientes (33,3%), todos ellos
antes de haber iniciado tratamiento con bloqueadores beta y
habiendo sufrido sincope previamente. Tras el inicio de la terapia,
ninguno de ellos volvid a presentar eventos arritmicos, salvo el
paciente 2, que tuvo una descarga apropiada por FV el Gnico dia que
dejo6 de tomar los bloqueadores beta (figura).

En el 55,5% de los casos, el electrocardiograma no mostrd
hallazgos patoldgicos (tabla). El intervalo QTc medio fue de
385 4 26 (intervalo, 347-425) ms y el voltaje medio de la onda U,
0,14 + 0,12 mV.

La prueba complementaria que finalmente alcanzo el diagnds-
tico fue la ergometria en el 44,4%, el registro Holter de 24 h en el
22,2%, el test de epinefrina en el 11,1% y el test genético (incluia
RyR2 y CSQ2) en el 40%. A pesar de que en todos los casos los
sintomas se desencadenaron por estrés fisico o psiquico relevante,
algunos de ellos no mostraron datos patologicos en la ergometria o
el test de epinefrina (tabla). Es interesante observar que la
ergometria no fue concluyente para el diagnéstico en 3 de 7 casos
(42,8%), que requirieron test de epinefrina o genético (tabla). En los
casos 6 y 7 no se realizé ergometria por TV bidireccional en el
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Tabla
Caracteristicas clinicas y genéticas de la serie de 9 pacientes
Casos Sexo  Edad al Sintoma de ECG Retraso Ergometria  Holter  Test de Estudio Medio Tratamiento
diagnéstico  presentacién diagnéstico epinefrina  genético diagnéstico
(meses) final
1 M 37 Sincope PRlargo O + TVNS NR Negativo Ergometria BB
2 \% 14 Sincope Onda U 30 - TVNS + Rianodina Epinefrina BB+DAI
3 \Y 16 Sincope Onda U 14 - FV - Rianodina Genética BB+DAI
4 M 19 Sincope Normal 2 + EV NR Rianodina Ergometria BB
5 M 16 Sincope Normal 1 + EV NR Negativo Ergometria BB
6 \% 5 Sincope Normal 0 NR TVP NR Calsecuestrina  Holter BB
7 \% 1 Sincope Normal 0 NR TVP NR Calsecuestrina Holter BB
8 M 28 MS/PCR Normal 156 - NR - Rianodina Genética BB+DAI
9 M 8 ECG anémalo EV 6 + NR NR Negativo Ergometria BB

BB: bloqueadores beta; DAI: desfibrilador automatico implantable; ECG: electrocardiograma; EV: extrasistoles ventriculares; FEVI: fraccion de eyeccion del ventriculo
izquierdo; FV: fibrilacién ventricular; M: mujer; MS: muerte sibita; NR: no realizado; PCR: parada cardiorrespiratoria; TVNS: taquicardia ventricular no sostenida;

TVP: taquicardia ventricular polimorfa; V: varén; VI: ventriculo izquierdo.

Holter de 24 h. En las 7 ergometrias realizadas, todos los pacientes
alcanzaron la frecuencia cardiaca submaxima para la edad. Por lo
tanto, la tasa de diagnostico acumulativo en cada paso diagnostico
fue de 6/9 casos para un primer escalén de diagnostico mediante
ergometria y Holter de 24 h, de 1/3 para un segundo paso
consistente en el test de epinefrina y de 2/2 para el test genético,
realizado en Gltima instancia con todos los tests previos negativos.
La sensibilidad general del test genético (prevalencia de mutacio-
nes en RyR2 y CSQ2) fue de 6/9 (66,6%), similar a estudios previos.

Un dato relevante es el tiempo en alcanzar un diagnostico
definitivo desde el inicio de los sintomas; retraso diagnostico: media,

23,2 (mediana, 2; intervalo, 0-156) meses. En los meses en que el
diagnostico se posterg6, se produjeron eventos clinicos en 3 pacientes,
algunos de ellos graves, como FV (1) o sincope (2).

Conviene destacar, tal y como proponen Krahn et al en sus
estudios sobre FV idiopatica®, que en nuestra serie fue necesario
un estudio diagnéstico amplio dirigido a la deteccion de
canalopatias subclinicas que incluyd el test genético. A este
respecto, de especial interés fueron los casos 2 y 3.

El caso niimero 2 es un varon que acudio a los 11 afios de edad
con un sincope de esfuerzo, con normalidad de todos los tests
convencionales, por lo que se decidi6 implante de Holter
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Figura. Caso 2. A: electrocardiograma basal del paciente. B: electrocardiograma tras infusion intravenosa de adrenalina. C: episodio de fibrilacion ventricular que se
inicia tras una racha de taquicardia ventricular bidireccional registrado en el desfibrilador automatico implantable al suspender transitoriamente (1 dia) la terapia

con bloqueadores beta.
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insertable, que objetivd un episodio de TV polimorfica. Fue al
aplicar, afios mas tarde, un protocolo diagnostico para pacientes
con FV idiopatica, que incluye tests farmacoldgicos y genéticos?,
cuando el test de epinefrina® detectd TV bidireccional concordante
con TV polimorfica catecolaminérgica (figura).

El caso 3 es un paciente de 16 afios de edad que sufri6 un
sincope mientras nadaba en la piscina y tenia pruebas comple-
mentarias negativas (tabla). Al afio sufrié un episodio de FV. Se
realizo test de epinefrina, que fue negativo, y un estudio genético,
que resulto positivo para el gen RyR2, con deteccion de mutacion
missense en heterocigosis K337N/g398923A>C, que también se
identificé en su padre y su hermana.

Como se pone de manifiesto en nuestra serie, la TV polimoérfica
catecolaminérgica supone un reto diagnéstico, mientras que es
necesaria la deteccion precoz debido al alto riesgo de muerte stbita
de los pacientes no tratados y la buena respuesta al tratamiento
con bloqueadores beta'. El denominador comiin en nuestros casos
fue que se desencadenaran sincopes o arritmias ventriculares en
respuesta a estrés fisico o psiquico. Ello debe hacer que se considere
esta afeccion pese a la negatividad de los tests convencionales. La
realizacion de tests genéticos puede ser de gran utilidad en estos
casos ayudandonos a establecer el diagndstico y realizar un
tratamiento adecuado, en ocasiones incluso guiado por la mutacién
hallada®*.
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