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Displasia Arritmogénica del Ventriculo Derecho: a propdsito de un caso

Resumen

La displasia arritmogénica del ventriculo derecho (DAVD) es una
miocardiopatia hereditaria y progresiva que compromete principalmente, aunque no
exclusivamente, el ventriculo derecho (VD), caracterizada por una sustitucién
progresiva, parcial 0 masiva, del miocardio del ventriculo derecho por tejido adiposo o
fibroadiposo. Mundialmente se estima una prevalencia de en 1 caso por cada 2000
habitantes o 1 caso por cada 10 mil habitantes. En el presente trabajo, se presenta el
caso de un paciente masculino de 20 afios de edad, con cuadro clinico caracterizado por
arritmia y maltiples internaciones por sincopes y en quien el diagnostico adecuado tomo
4 afos en realizarse. Se discuten las caracteristicas clinicas, el diagnéstico y la conducta
a seguir ante esta cardiopatia potencialmente letal en pacientes que sufren sincope,

taquicardia ventricular o parada cardiaca.

Palabras clave: Displasia arritmogénica del ventriculo derecho, cardiomiopatia.



1. Introduccion

La displasia arritmogénica del ventriculo derecho (DAVD) es una
miocardiopatia hereditaria y progresiva que compromete principalmente, aunque no
exclusivamente, el ventriculo derecho (VD), caracterizada por una sustitucion
progresiva, parcial o masiva, del miocardio del ventriculo derecho por tejido adiposo o
fibroadiposo (Hulot & Cols., 2004; Dalal & Cols., 2005; Basso & Cols., 2009). La
afectacion de ambos ventriculos aumenta la severidad y el prondstico del mismo
(Corrado & Cols., 1997; Pinamonti & Cols., 1992).

La DAVD fue descrita por primera vez en 1977 en pacientes a los que se habia
realizado una ablacion quirtrgica por una taquicardia del tracto de salida del ventriculo
derecho (Fontaine & Cols., 1977).

A nivel histopatolégico, como se menciond anteriormente, se halla
reemplazo/perdida de miocardiocitos por tejido fibroso o fibroadiposo del tejido
miocardio que produce un dafio estructural progresivo, manifestado comdnmente por
taquicardia ventricular, muerte subita e insuficiencia cardiaca (Corrado &Cols, 1997,
Thiene & Cols., 1988; Basso & Cols., 2007). Este reemplazo fibroadiposo seria el punto
de arritmogeénico en esta patologia. Las taquiarritmias responsables se producirian por
reentradas originadas en el ventriculo derecho. Estas, son tipicamente muy répidas, de

caracter paroxistico y con recurrencias frecuentes.

La enfermedad es heredada frecuentemente en rasgo autosémico dominante
causado por mutaciones en genes que codifican proteinas desmosémicas y no
desmosdémicas (Heuser & Cols., 2006; Merner & Cols., 2008; Van Tintelen & Cols.,
2009). Mundialmente se estima una prevalencia de en 1 caso por cada 2000 habitantes o
1 caso por cada 10 mil habitantes, segun la zona geografica evaluada; siendo maés
prevalente en algunas regiones de Italia. La DAVD es la causa mas comin de muerte
subita (MS) en atletas italianos, situandose en mas del 20% de las MS en poblacién
joven (Corrado & Cols., 1990); mientras en paises como Estados Unidos de

Norteamérica, corresponde al 5% de las muertes en adultos menores de 65 afios.

Dada la complejidad de esta patologia, el Grupo de Trabajo para DAVD de la
Sociedad Europea de Cardiologia en el afio 1994 propuso criterios diagndsticos
electrocardiograficos, genéticos, arritmicos, histopatologicos y morfo funcionales,

internacionalmente aceptados (McKenna & Cols., 1994). Dichos criterios, fueron
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recientemente modificados para aumentar la sensibilidad diagnostica, incluyendo los
hallazgos obtenidos en la resonancia cardiaca (RC) (Marcus & Cols., 2010). Este
método de diagnodstico no-invasivo permite evaluar con gran precision la anatomia,
funcién y caracteristicas del tejido miocardico de ambos ventriculos (Tandri & Cols.,
2010; Tandri & Cols., 2005; Diaz & Silva, 2014).

La tasa de mortalidad anual de la DAVD sin tratamiento es del 2,5-3% y en
individuos en tratamiento es del 1%, evidenciando la necesidad del diagnostico
oportuno y de la instauracién del tratamiento de forma temprana (Roberts & Schwartz,
2000).



2. Descripcion del caso

Se presenta un paciente de 20 afios, sexo masculino, de ocupacion estudiante y
residente en la ciudad de San Luis (Argentina). Refiere como antecedentes en el afio

2011, multiples internaciones por episodios sincopales sincopes.

Motivo de consulta: Paciente en seguimiento por servicio de cardiologia por
sincopes a repeticion, con pérdida del conocimiento y del tono postural, de breve
duracion y con recuperacion completa. En estudio complementario Holter, se

encuentran pausas mayores a 2,5 segundos, por lo cual es remitido a internacion.

Examen fisico: Sin datos clinicos relevantes.

Examenes complementarios

Electrocardiograma: Ritmo sinusal; FC: 60 latidos por minutos, P: 0.08, PR
0.12 y QT 0.48, presencia de onda épsilon en V1y T (-) de V1 a V3 (Véase Imagen I).



Imagen 1. Electrocardiograma con Onda Epsilon.

Holter: Conclusiones (Véase imagen II).

- Ritmo Sinusal permanente con una FC promedio baja (26 — 52 — 101)
- Por momentos presenté Ritmo Idioventricular

- Probable pausa sinusal

- Extrasistoles Supraventriculares poco frecuentes.

- Extrasistoles Ventriculares polifocales muy frecuentes. Aisladas y en duplas,

por momentos bi y trigeminadas. No se observaron episodios de TV
- Present0 pausas de hasta 2742 msg

- Asintomatico durante todo el estudio



Imagen I1. Holter

30 [LPM]_25.0 [mmiseg]|

Ecocardiograma: Dilatacion del Ventriculo Derecho en todas las vistas, a predominio
de la base. Con leve dilatacion de ambas auriculas. Hipertrofia leve del ventriculo
Izquierdo a nivel septal. Motilidad parietal del ventriculo izquierdo normal, y funcion
sistélica del mismo conservada. El ventriculo derecho presenta funcion sistélica en
limite inferior normal. Con leve hipokinesia lateral, presencia de aparente
trabeculadoendomiocardico con espesor conservado. No se observan masas
intracavitarias. Vena cava inferior 18 mm (vn: hasta 21 mm). Valvulas de
morfoestructura normal y apertura conservada. No se detectaron cortocircuitos
intracardiacos. Insuficiencia mitral y tricuspidea leves. Presion sistdlica estimada del

ventriculo derecho (PSP) de 29 mmHg (Vease imagen 111y IV).
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Imagen I11. Ecocardiograma.
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Imagen V. Ecocardiograma.
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RMN: Arrojo los siguientes datos; Ventriculo izquierdo con volimenes
cavitarios conservados y funcion sistdlica global normal. Adelgazamiento localizado e
hipoquinésico del segmento medio de la luz inferolateral. Resto del grosor y de la
movilidad parietal segmentaria sin alteracion, no hay evidencia de hipertrofia. Realce

tardio. Fibrosis parietal difusa de la pared libre del ventriculo.

El ventriculo derecho con volimenes cavitarios conservados. Funcion sistélica
global severamente deprimida. Aquinesia de la pared libre inferior, anterolateral, y
lateral de los segmentos medios y disquinesia (aneurisma localizado) del tracto de salida

del ventriculo que se halla muy dilatado.

Como conclusion, el estudio concluy6 la existencia de signos morfoldgicos y
funcionales compatibles con displasia significativa del ventriculo derecho y

compromiso similar localizado segmentario del ventriculo izquierdo.
Laboratorios: Sin particularidades.

Ante la sospecha de displasia arritmogénica del VD; el cual es constatado al
verse que el paciente cumple con dos criterios mayores: 1) Onda Epsilon o QRS >110
mSeg de V1 a V3; 2) Severa dilatacion del VD o la presencia de segmentos
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disquinéticos o aquinéticos en el VD y dos criterios menores; 1) T- V2 a V3 en mayor
de 12 afios con ausencia de BRD y 2) TVS o TVNS con imagen de BRI ,se solicita una

RMN cardiaca,la cual muestra reemplazo fibroadiposo del miocardio .

Debido a los antecedentes del paciente (sincopes a repeticion) y el diagnostico
realizado, se decide el implante de un cardiodesfibrilador implantable bicameral,
realizado sin complicaciones.

Se da de alta al paciente y se realiza seguimiento por consultorios externos de
Cardiologia.
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3. Objetivos

Objetivo general

Describir la importancia del diagnostico oportuno de la DAVD, ejemplificando
el caso de un paciente asistente al Hospital Universitario de la Universidad Abierta
Interamericana (UAI).

Objetivos especificos

Determinar el algoritmo de mayor eficacia en el diagnéstico de la displasia
arritmogenica del VD.

Determinar las complicaciones mas frecuentes asociadas a la DAVD.
Determinar los hallazgos mas frecuentes en los pacientes con DAVD.

Analizar el caso clinico de un paciente con DAVD asistente al servicio de
cardiologia del Hospital Universitario de la Universidad Abierta Interamericana (UAI).
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4. Metodologia

El presente trabajo, es de tipo descriptivo-analitico, y responde a un enfoque

mixto de revision bibliogréfica y analisis de un caso clinico.

Se reviso la literatura pertinente y actualizada, que cumplia con los objetivos y el
enfoque de la presente investigacion, se analizd y se organizé en un texto coherente y
organizado para abordar la problematica de la DAVD. Seguido, se describioé un caso
clinico de un paciente asistente al servicio de cardiologia del Hospital Universitario de
la Universidad Abierta Interamericana (UAI); para finalmente realizar las observaciones

y comentarios finales.

Aspectos éticos: No se utilizé el nombre, nimero de historia clinica o elemento
alguno que relacionara el presente trabajo con el paciente en cuestion. El anélisis del
caso se realizd a posterior de su atencion, no encontrandose conflictos de intereses ni la

realizacion experimental de elementos diagndsticos ni de tratamientos alternativos.
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5. Marco teorico/conceptual

Displasia arritmogénica del Ventriculo Derecho: Definicion

La displasia arritmogénica del ventriculo derecho (DAVD) o miocardiopatia
arritmogeénica del ventriculo derecho (MAVD) es una enfermedad exclusiva del tejido
miocardico, de presentacion a menudo familiar/hereditaria, caracterizada por el
reemplazo del miocardio por tejido adiposo o fibroadiposo, que involucra
caracteristicamente al VD y presenta clinicamente arritmias de origen ventricular que

pueden conducir a la muerte subita, sobre todo en individuos jovenes.

El término displasia se utilizo inicialmente debido a que se pensaba que era un
defecto del desarrollo del miocardio del ventriculo derecho. Los hallazgos morfolégicos
y las caracteristicas clinicas de la enfermedad no han respaldado la teoria de una
ausencia congenita de miocardio. La atrofia no isquémica del miocardio ventricular
derecho genéticamente determinada y manifestada en la adolescencia o la adultez
temprana continta manteniendo esta denominacién. Dada su naturaleza de enfermedad
muscular idiopatica progresiva, la DAVD ha sido ubicada con mayor propiedad por la
Organizacién Mundial de Salud/Sociedad y Federacién Internacional de Cardiologia,

entre las miocardiopatias (Richardson & Cols., 1996).
Epidemiologia

La prevalencia de la DAVD en la poblacion general es dificil de estimar, dada
las dificultades que incluyen el diagndstico. Estudios realizados en Europa, indican una
prevalencia del 0.6 y el 4.4%, pero es posible que dichos datos se encuentren sesgados
debido a la baja accesibilidad y disponibilidad de expertos en diagndstico clinico y en
anatomopatologia. La DAVD se notifica como causa de MS cardiaca en un 11 al 27%
de los casos en pacientes menores de 35 afios de edad (Corrado & Cols., 1990; Corrado
& Cols., 1998; Thiene & Cols., 1988).

En una cohorte italiana, se encontré una prevalencia de MS del 22.4% en

deportistas y de 8.2% en no deportistas (Corrado & Cols., 1990).

Hallazgos anatomopatoldgicos

Antes de considerar las alteraciones anatomopatoldgicas de la enfermedad es

conveniente recordar que, normalmente, nunca se encuentra tejido adiposo en la pared
16



del miocardio ventricular izquierdo, excepto alrededor de los nervios y vasos. En

cambio,

En el ventriculo derecho puede hallarse tejido adiposo como una variante normal
y continua de la enfermedad, presentandose en forma de pequefias islas en la pared libre
0 en las grandes zonas de las capas subepicéardicas y mediomurales. Lo anterior,
jerarquiza y prioriza la microscopia como método diagnostico para realizar la

diferenciacion entre DAVD y el corazon normal.

En la DAVD, la macroscopia puede mostrar un VD dilatado con protrusiones de
la pared en las zonas infundibular, apical y subtricuspidea, en el llamado triangulo de la
displasia. La mayor parte del miocardio del VD puede llegar a ser reemplazado por
grasa, mientras el septum suele ser respetado hasta llegar a estadios avanzados de la
enfermedad (Marcus & Cols.,1982; Lobo & Cols., 1992).

El corte de la pared ventricular muestra su adelgazamiento, sin llegar a estar en
contacto el endocardio con el epicardio como ocurre en la anomalia de Uhl. Es de
destacar, la infiltracién grasa de las areas subepicardicas. En algunos casos se observan

placas de fibrosis.

En la microscopia se observa el reemplazo de las capas externa y media del
miocardio ventricular derecho y, en menor extension del izquierdo, por tejido adiposo y
fibrosis rodeando o limitando tiras o grupos de fibras miocardicas. En este entramado,
existen zonas de fibras normales o miofribrillas parcialmente degeneradas, las cuales
aparentemente son las responsables de la conduccién lenta y del fendmeno de reentrada
(arritmogenia), origen de las taquiarritmias ventriculares que presentan estos pacientes.
Dichas caracteristicas son observadas en las zonas subepicardicas, por lo cual la biopsia
endocéardica puede no ser especifica. En la bibliografia, son descritos dos patrones

histoldgicos de la enfermedad; el tipo fibrolipomatoso y el lipomatoso.

Dado que el tejido graso es el resultado de la degeneracion de células
miocardicas, dentro del mismo se pueden observar ramas coronarias. Las arterias
coronarias estan respetadas, a pesar de que se observa el engrosamiento de la media que
produce dolor toracico atipico en adultos jovenes. En algunos casos se ha observado la
obstruccion casi completa de la luz arterial y en casos avanzados puede observarse
compromiso en las zonas inferior y apical del ventriculo izquierdo, lo cual ha sido

denominado displasia biventricular(Pinamonti& Cols., 1996).La fibrosis resultaria de la
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miocarditis agregada. Solo la fibrosis, rodeando o entre células miocardicas

sobrevivientes en medio de tejido adiposo, es diagnéstico de DAVD.

La presencia de colageno ha sugerido la existencia de formas aguda, crénica o
curada de miocarditis. Fontaine &Fontaliran (1999) sugieren la existencia de
superposicién de una infeccion viral sobre un miocardio con una MAVD determinada
genéticamente que lo hace mas susceptible. La miocarditis, segin Fontaine&Fontaliran
(1997), tiene una importancia especial en la evolucién de la enfermedad. En ausencia de
miocarditis, el prondstico de la enfermedad estd relacionado sélo con el fenémeno

displésico lo cual representa una situacion mas favorable.

Uno de los potenciales mecanismos del origen de la DAVD es la pérdida
progresiva de miocitos secundaria a alteraciones estructurales. Este mismo mecanismo

se ha descrito en la génesis de la MCD.

Las uniones intercelulares estdn constituidas por proteinas; entre ellas, la
placoglobina (JUP) y la DSP desempefian un papel clave en la transduccion del estrés
mecéanico y la comunicacion intracelular. Ambas se encuentran presentes tanto en los
miocitos cardiacos como en las uniones epidérmicas. La JUP es una proteina
citoplasmatica que forma parte tanto de los desmosomas como de las uniones
adherentes. Participa en la unién de los filamentos intermedios y el citoesqueleto de la
actina con los complejos transmembrana que conectan las células adyacentes. La forma
mutada de la JUP favorece un sustrato intercelular inestable. La JUP, ademas, regula la

expresion de la proteina antiapoptética BCL-2.
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Fotografia I. Corte transversal de la pared libre del ventriculo derecho con areas

de color amarillo. Tomado de Canessa, 2015.

Genética

Si bien la enfermedad puede presentarse en casos aislados, es comun encontrar
familias afectadas. La existencia de familiares afectados en pacientes con DAVD varia
segun los autores entre el 15% y el 50% (Frances, 2001). El patron hereditario es del
tipo autosomico dominante, con penetrancia incompleta y expresividad variable (Nava
& Cols., 1988). Nuestro grupo publico el caso de una familia en la que el patron
hereditario era del tipo autosémico recesivo (Frances & Cols., 1997). Una variante
autosomica recesiva particular, denominada enfermedad de Naxos, ha sido mapeada en

el cromosoma 17 (Coonar& Cols., 1998).

Hasta el presente han sido identificados ocho locus de la enfermedad, dos de los
cuales estan ubicados, cerca uno del otro, en el cromosoma 14: 14923-24 y 14q12-22 y
los otros en el cromosoma 1 (1942 -g43), en el cromosoma 2 (2932.1-932.2), en el
cromosoma 3 (3p23), en el cromosoma 6 (6p24), en el cromosoma 10 (10p12-p14) y en
el ya mencionado cromosoma 17(17921) (Frances, 2001). Actualmente los genes que
codifican para queratina y actina han sido involucrados en la explicacion de las

variantes dominante y recesiva de la enfermedad.

Imagen V. Mutaciones asociadas con la DAVD.
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MAVD1
MAVD?
MAVDA
MAVDA
MAVDS
MAVDE
MAVD7
MAVDS
NAX0S
Sindrame de Garvajal

(AD) mapeq en el cromosoma 14, brazo largo
(AD) mapea en el cromosoma 1 brazo largo
(AD) mapeo en e cromosoma 14 brazo largo
(AD) mapea en el cramosoma 2 brazo largo
(AD) mapea en el cromosoma 3 braza corlo
(AD) mapea en &l cromosoma 10 brazo carto
(AD) mapea en el cromosoma 10 brazo largo
(AD) mapea en el cromosoma 6 braza corto
(AR) mapeo en &l cromosoma 17 brazo largo
(AR} mapea en el cromosoma & brazo corlo

1407304
1042-043
14012922
2032.1-932.3
23
10p12-pid
10077

Gp?4

1721

bip2d

Rampazzo et al, 1994
Rampazzo et al, 1995
Severini et al, 1996
Hampazzo et al, 1997
Ahamad et al, 1998
Li D etal, 2000
Melberp ef al, 1999
Rampazo et al, 2002
Coonar el al, 199
Norgett etal, 2000

MAVID: mioeardiopatia armitmoqgénica del ventriculs derecho; AD: aulasarmico dominante: AR: aulosdmica recasive

Clinica: Manifestaciones y presentacion

Dada la dificultad provocada por

la falta de especificidad en la

sintomatologia/cuadro clinico, el grupo de trabajo en enfermedades miocéardicas y

pericardicas de la Sociedad Europea de Cardiologia y el Consejo Cientifico en

Miocardiopatias han propuesto algunos criterios diagndsticos. De acuerdo con esta

normatizacion, el diagnostico de MAVD estd basado en la presencia de criterios

mayores y menores, los cuales fueron inicialmente expuestos por McKenna & Cols.,

1994 (Imagen VI), y luego, sustituidos por la propuesta de Marcus & Cols., 2010

(Imagen VII). De este modo el diagndstico se sustenta en la existencia de dos criterios

mayores o de un criterio mayor mas dos criterios menores o, en su defecto, en la

existencia de cuatro criterios menores de grupos diferentes. La asociacidn de criterios

diagndsticos sugeridos es un paso trascendente en el diagndstico clinico de la

enfermedad y es recomendable usarlos en la préctica.
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Imagen V1.Criterios diagndsticos de miocardiopatia arritmogénica del

ventriculo derecho. Extraido de McKenna (1994).
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Imagen VIIL.Criterios diagnésticos de miocardiopatia arritmogénica del

ventriculo derecho. Extraido de Marcus & Cols., 2010.

Value Sensitivity, % Specificity, %
Echocardiogram
Major
PLAX RVOT (diastole) =32mm 75 85
Comected for body size PLAVESY) =19 mmim?
PSAX RVOT (diastobe) =36 mm 62 85
Comected for body size PRAVESA) =21 mm/m?
Fractional aresa change =1 55 95
Minor
PLAX RVOT (diastole) =29 mm 87 87
Comected for body size PLAVESY) =161 =18 mm/m®
PSAX RVOT (diastobe) =32 mm &0 a0
Comected for body size PEAVESA) =18 to =20 mm/m*
Fractional ares change =4 TG 76
MRl
Majar
Ratio of BV end-diastolic volume to BSA
Males =110 mLim?
Females =100 mL/m? 76 804
ar 68 98%
RV ejection fraction =A%
Minor
Ratio of RV end-diasiolic volume to B3A
Males =100 mL/m?
Females =090 mLm? 79 854
ar . 97Y
RV ejection fraction =45%

Es importante tener presentes a las diferentes formas de presentacion clinica de
la enfermedad. En primer lugar, debe destacarse que en un gran numero de pacientes la
enfermedad es silente y debita con un episodio de MS que ocurre frecuentemente
mientras se realiza actividad fisica. Los sintomas comunes referidos incluyen
palpitaciones inducidas generalmente por la actividad fisica; fatiga, mareos, dolor

torécico atipico y, en algunos casos, sincope.

Aproximadamente el 50% de los pacientes tienen examen fisico normal. El resto
puede presentar asimetria de la pared toracica, ondas a gigantes en la inspeccién

yugular, soplo de insuficiencia tricuspidea por dilatacién severa de VD y auricula
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derecha y R3-R4 derechos. EI R2 puede estar ampliamente desdoblado en los casos de

eyeccion prolongada del VD.

Algunos pacientes cursan con falla cardiaca derecha, especialmente los mayores
de 50 afios. Sin embargo, hemos observado pacientes jovenes en quienes la falla
cardiaca derecha fue la forma de presentacion de la enfermedad.

Las arritmias ventriculares, incluyendo desde las extrasistoles aisladas
sintomaticas o asintomaticas hasta la TV sostenida o no sostenida con imagen
electrocardiografica de bloqueo de rama izquierda, son las formas caracteristicas de
presentacion. Como ya se ha mencionado, la fibrilacion ventricular y la MS pueden ser
observadas durante la practica de actividad fisica intensa. Es de destacar, que la MS
puede presentarse también durante el reposo o el suefio, incluso en individuos con

examen fisico no patoldgico.

También es factible observar arritmias supraventriculares, incluyendo extras
sistoles auriculares, aleteo, taquicardia y fibrilacion auricular. En conclusion, la DAVD
es una enfermedad polimorfica con un amplio espectro de presentacion clinica. La
presencia de antecedentes familiares de muerte subita y ECG anormal debe inducir a la

sospecha clinica.

La enfermedad de Naxos es una forma de DAVD, observada en la isla de Naxos
(Grecia). Es hereditaria, con transmision autosémica recesiva y penetracion familiar del
90%. En esta enfermedad la DAVD ese encuentra asociada a queratosispalmoplantar.
La circunscripcion de la enfermedad a esta isla puede haber resultado de uniones de

consanguinidad.

Para el afio 1997 se describeel hallazgo de catarata polar anterior en el examen
oftalmoldgico en pacientes afectados de DAVD. El gen de la catarata polar anterior se
encuentra adyacente al de la DAVD en el c14. A partir de este hallazgo, la investigacion
de la presencia de catarata polar anterior por el grupo de Padua encontrd una incidencia
considerable en familiares de pacientes afectados. Fontaine & Cols.(1977) también
investigan la asociacion nosologica entre sus pacientes. El interés radica en el hallazgo
de un elemento diagndstico que permita, en forma incruenta, sospechar la presencia de
DAVD en una etapa temprana de la vida del paciente y prevenir la muerte subita. Sin
embargo, es improbable que la catarata polar anterior se presente en todos los
individuos con DAVD dado el numero de locus en diferentes cromosomas que han sido
reconocidos en los ultimos tiempos en relacion con la enfermedad cardiaca.
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Se conocen actualmente 4 estadios de la enfermedad:

1. La fase temprana o silente, generalmente asintomatica, aunque el debut puede

manifestarse con MS.

2. Fase inestable con predominio de arritmias sintomaticas, generalmente con
morfologia de bloqueo completo de rama izquierda, altamente sugestivas de origen

ventricular derecho.

3. Fase de fallo ventricular derecho con relativa conservacion del ventriculo

izquierdo (VI).

4. Fase final con progresiva dilatacion biventricular, a menudo indistinguible de
la MCD. Las complicaciones mas frecuentes en este estadio son las tromboembdlicas y

la fibrilacion auricular.

Diagnostico
Examenes complementarios no invasivos

Radiografia de térax: Esta suele ser normal, a menos que el paciente presente
signos de falla cardiaca derecha. En ese caso se observard la dilatacion de las cavidades
derechas.

ECG en reposo: Este examen diagnostico es de suma utilidad y muestra
alteraciones hasta en el 90% de los casos, pero este porcentaje varia segin distintos
autores (Corrado & Cols., 2000). El hallazgo mas comin es la presencia de ondas T
negativas de V1-V3 extendiéndose, a veces, hasta precordiales izquierdas. Sin embargo,
este cambio es considerado como un criterio menor dado que puede observarse en
mujeres normales y en niflos menores de 12 afios, a la vez que puede ser secundario a un
blogueo de rama derecha aislado o a una cardiopatia congénita con sobrecarga de VD.
El hallazgo electrocardiografico caracteristico es la presencia de ondas de
postexcitacién ventricular, llamadas ondas Epsilon, observadas en el 30% de los casos.
Estas ondas de poca amplitud, ubicadas en el comienzo del segmento ST en
derivaciones precordiales derechas, se deben a la presencia de potenciales tardios. Estos
pueden ser también detectados en el ECG de sefial promediada. Se generan en islas de
miocardio sobreviviente en medio del tejido adiposo y fibroso, y reflejan areas de
conduccion lenta que predisponen a arritmias ventriculares de reentrada. La evolucion

electrocardiografica en un paciente de nuestro Servicio mostro la aparicion de ondas
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Epsilon s6lo cuando el deterioro del miocardio ventricular derecho fue significativo. La
activacion ventricular derecha demorada se manifiesta dentro de un espectro amplio de
anormalidades, entre ellas el bloqueo incompleto o completo de rama derecha, la
prolongacion del QRS en precordiales derechas y las ya mencionadas ondas Epsilon.
Los primeros serian el reflejo de la existencia de bloqueos parietales o intraventriculares
méas que de defectos de conduccion en el sistema especializado (bloqueo septal)
(Fontaine & Cols., 1984). La prolongacion del QRS en precordiales derechas y las
ondas Epsilon son consideradas criterios mayores. La prolongacion localizada del
complejo QRS en V1-V3 durante mas de 110 mseg es un marcador diagndstico bastante
sensible y especifico. Alteraciones menos comunes incluyen ondas P mayores de
2,5mV, complejos QRS de bajo voltaje en derivaciones periféricas e inversion de onda

T en cara inferior.

Imagen VII1. Onda Epsilon en EKG en V2. Tomado de Quarta& Cols., 2012.
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Ecocardiograma:La ecocardiografia bidimensional es de suma utilidad
diagnostica. El ecocardiograma puede demostrar la presencia de agrandamiento
ventricular derecho o dilataciones zonales multiples y areas de disquinesia, sobre todo
en la region apical o en lainferobasal. Asimismo, ha sido descrito un aumento en el
grosor de la banda moderadora, dilatacion irregular del tracto de salida del VD y

alteraciones trabeculares (Scognamiglio& Cols., 1989).
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Dichos hallazgos, se asocian con arritmias ventriculares severas e infiltracion
con progresiva dilatacién de la pared del VD, incluso en pacientes asintomaticos. El
ventriculo izquierdo puede mostrar hipoquinesia difusa severa y depresion de la
fraccion de eyeccion, ejemplificado en el caso descripto por Pinamonti& Cols.(1998).

El Eco-Doppler demuestra las propiedades diastdlicas alteradas del VD.

Es importante tener en cuenta que las alteraciones descriptas son inusuales en las
formas leves. En las formas severas se debe prestar atencion a la presencia de prolapso y
regurgitacion tricuspidea como también a la existencia de prolapso valvular mitral, que
ha sido reconocido recientemente como condicion asociada frecuentemente a la DAVD
(Fontaine & Cols., 1998).

Imagen IX. Ecocardiograma. Proyeccion de eje largo paraesternal de un
paciente con una miocardiopatia arritmogénica ventricular derecha, que muestra una
intensa dilatacion ventricular derecha (tracto de salida ventricular derecho 4.7 cm); el
paciente presentaba una disfuncion sistolica ventricular derecha grave y una pared del

tracto de salida ventricular derecho acinética. Tomado de Quarta& Cols., 2012.

La Resonancia Magnética Nuclear (RMN) y la Tomografia Axial
Computada (TAC): la RMN y la TAC proveen informacion de gran valor diagndstico.
La RNM analiza las dimensiones y el comportamiento dindmico de las camaras
cardiacas e identifica al tejido adiposo intramiocardico mejor que cualquier otro examen
no invasivo, dada la habilidad de caracterizar tejidos especificamente, diferenciando la
grasa (de sefial muy brillante) del mdsculo. Es el mejor método para demostrar la

presencia de grasa subepicardica caracteristica de la patologia. El origen de la TV, es el
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sitio de sefial mas intenso, lo cual sugiere la infiltracion grasa donde se origing,
representando una gran ayuda al electrofisidlogo para el mapeo y ablacion de la

arritmia.

Sin embargo, recientes estudios demuestran algunas limitaciones dada la
variabilidad de interpretacion entre observadores a momento de evaluar el
adelgazamiento parietal ventricular derecho y los depositos de grasa que constituyen los

cambios mas caracteristicos y propios de la enfermedad.

Es por lo anterior, que recientemente se ha puesto énfasis en metodos
funcionales como estimacion de volumen de VD con cineRMN. La combinacion de
ECG de sefial promediada con RMN es de gran ayuda en la diferenciacion de DAVD y
TV derecha idiopatica. Es importante considerar que, en presencia de hallazgos
ecocardiograficos tipicos, la RNM puede ser evitada como asi también la angiografia.

La TAC muestra el compromiso localizado o difuso y la dilatacion de VD que se
observa en esa enfermedad como asi también el afinamiento de la pared y la
hipoquinesia del VD. El hecho distintivo es el marcado incremento de la grasa

subepicéardica delineado por analisis densitométrico de la imagen tomogréfica.

Imagen X. Resonancia magnética nuclear. Dilatacion de ventriculo y auricula
derecha, con éareas de infiltracion grasas. Tomado de Dominguez-Rodriguez& Cols.,
2001.
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Examenes complementarios Invasivos

Cineangiografia de VD: Es considerado el método invasivo méas util para el
diagnostico de la enfermedad. La presencia de zonas o protrusiones parietales
aquinéticas o disquinéticas en las regiones infundibular, apical y subtricuspidea
(triangulo de la displasia) tienen una especificidad diagndstica mayor del 90% de los

Casos.

También, puede observarse el aumento en el volumen de fin de diastole,
persistencia del colorante por mas de 20 latidos en la pared inferior del VD en fisuras y
aneurismas, y prolapso valvular. Sin embargo, al igual que con la RMN y la TAC,
existe también una considerable variabilidad entre observadores al momento de realizar
la evaluacién de la anormalidad del movimiento parietal. Es importante tener en cuenta

gue un angiograma negativo no descarta DAVD.

Estudio electrofisioldgico invasivo (EEF):Este estudio tiene como principal
objetivo la induccién de TV o fibrilacion ventricular y la evaluacion de drogas
antiarritmicas o del defibrilador implantable. También permite detectar potenciales
tardios en forma de pequefias ondas a continuacion del QRS. La inducciéon de TV
permite definir las caracteristicas morfologicas de la arritmia y precisar su region de
origen, en especial cuando no existen trazados que hayan registrado un episodio
espontaneo de ella. EI marcapaso programado puede ser usado para evaluar induccién
de TV en casos asintomaticos, pero su sensibilidad es baja. Asimismo, la estimulacién
programada puede evaluar induccion de taquicardia supraventricular. La infusion de
isoproterenol durante el EEF incrementa su sensibilidad. Sin embargo, es dable tener en

cuenta que la estimulacion ventricular programada puede inducir fibrilacion ventricular.

Tratamiento

El tratamiento para la DAVD tiene como objetivo la prevencion de la muerte
subita, la supresion de arritmias, el tratamiento de la disfuncion ventricular y evitar la

actividad fisica competitiva 0 no, que produzca sintomas.

El tratamiento farmacoldgico incluye betablogueantes, sotalol, amiodarona,
diureticos e inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina. Como tratamiento
quirargico se enmarcan el implante de CDI, la ablacion por radiofrecuencia y en los

casos mas severos, el trasplante cardiaco.
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6. Conclusion y Discusion

En conclusion, la DAVD es una enfermedad polimorfica con un amplio espectro
de presentacion clinica. La presencia de antecedentes familiares de muerte stbitay ECG
anormal debe inducir a la sospecha clinica.

La DAVD es una miocardiopatia cuya complejidad se ha visto ampliada a la luz
de la progresion de los descubrimientos recientes y dado los esfuerzos internacionales
por aumentar la informacién disponible a nivel clinico, diagndstico y genético. Aunque
su incidencia se ha estimado en 1 en 5.000, su caracter familiar y su patron hereditario
hacen que su correcto manejo requiera un abordaje multidisciplinario y repetido de los
familiares, lo que aumenta considerablemente el tamafio epidemiolédgico del problema
(Tomé & Cols., 2004).

El presente caso es de un paciente joven, de 20 afios de edad quien en exadmenes
de rutina se encuentra arritmia, y debuta con multiples episodios sincopales en un
periodo de 4 afios hasta lograr el diagnostico acertado. Se detectan extrasistoles supra-
ventriculares poco frecuentes y extrasistoles ventriculares muy frecuentes (bigéminas,
trigéminas y duplas polifocales).

Se sospecha el diagnostico de DAVD dadas las caracteristicas clinicas (criterios
mayores y menores de McKenna positivos) y electrocardiograficos de la
taquiarritmiayseconfirmaa través deexamenescomplementarios (ecocardiografia). Se
instala cardio desfibrilador, y se constata normalizacion en el ritmo sinusal. Dado el
riesgo aumentado de muerte subita por arritmias ventriculares y el potencial para una
progresion acelerada de la enfermedad,debeaconsejarse alospacientesconDAVDque
eviten realizar ejercicios vigorosos o participar en deportes competitivos, siendo en el
caso de este paciente, un dato no menor, dado que practicaba de forma regular actividad
fisica de manera competitiva (se preparaba para ingresar a las ligas menores de futbol).
En contraste, datos recientes de una serie retrospectiva de 200 necropsias de fallecidos
subitamente con DAVD sefialan que la aparicibn mas frecuente de la MS es durante
actividades sedentarias (Tabib& Cols., 2003).

Dada la base genética para el padecimiento de la patologia, es
importanteelasesoramientoparalosfamiliaresyserecomiendaefectuarunscreeningenlosfam
iliaresdeprimergrado: consulta con cardidlogo, electrocardiograma, Holter, ergometria y
ecocardiograma.

Es sincope de origen cardiaco se presenta muy raramente como etiologia la

displasia arritmogénica del Ventriculo derecho, siendo la forma maés frecuente de
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presentacion de la entidad clinica, la taquicardia ventricular monomorfa sostenida
(Rigel & Cols., 2001).

Se hace necesario destacar, la importancia de realizar una correcta anamnesis,
examen fisico y un EKG a todo paciente que presenta episodio sincopal, y realizar los
estudios complementarios pertinentes para el diagnostico oportuno de la entidad
descrita. EIl caso clinico abordado es una clara evidencia del desconocimiento de esta
patologia, donde se tomd un lapso de 4 afios de internaciones recurrentes hasta lograr el
diagnostico acertado. Realizar y seguir el correcto algoritmo para el diagnostico
oportuno de la patologia, es de vital relevancia.

La taquicardia ventricular en pacientes jovenes en quienes se sospeche un origen
ventricular derecho puede sugerir la presencia de displasia arritmogénica del
ventriculoderechoydebeserestudiadademanerasistematicayaquelaevolucionclinicapuede
sera  lamuerte  sUbita.Eltratamientodebeserindividualizadoy =~ debe  realizarse
asesoramiento a los familiares en primer grado (dado el componente genético de la

patologia).
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