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Sr. Editor: 
 
La miocardiopatía arritmogénica (MA) es una en-
fermedad del músculo cardíaco caracterizada clíni-
camente por arritmias ventriculares potencialmente 
mortales y, desde el punto de vista patológico, por 
una distrofia adquirida y progresiva del miocardio 
ventricular con reemplazo fibrograso. Con una pre-
valencia estimada de 1:2000 - 1:5000, la MA se inclu-
ye entre las enfermedades raras. En la mayoría de 
los pacientes con esta afección está presente un 
trasfondo familiar consistente con un rasgo de he-
rencia autosómico dominante, también se han in-
formado variantes recesivas, asociadas o no con la 
queratodermia palmoplantar y el pelo lanoso. Los 
genes causantes de MA codifican principalmente 
componentes fundamentales de los desmosomas 
cardíacos y hasta 50% de los pacientes estudiados 
con esta enfermedad albergan mutaciones en uno 

de ellos. También se han descrito mutaciones en 
genes no desmosomales en una minoría de pacien-
tes con MA, que predisponen al mismo fenotipo o a 
un fenotipo superpuesto de la enfermedad. 

La heterocigosidad compuesta o digenética se 
identificó en hasta un 25% de los portadores de la 
mutación del gen desmosomal causante de MA, lo 
que en parte explica la variabilidad fenotípica. En la 
patogénesis de la enfermedad se han implicado el 
tráfico anormal de proteínas intercelulares a los 
discos intercalados de los cardiomiocitos y las vías 
de señalización Wnt/ -catenina e Hippo. La muerte 
adquirida y progresiva de miocitos (por apoptosis o 
necrosis) generalmente comienza en las capas 
subepicárdicas y mediomurales hasta afectar al en-
docardio. La MA es una causa importante de muerte 
súbita en jóvenes y en atletas. El cuadro clínico 
puede incluir una fase subclínica, un evidente tras-
torno eléctrico o un fallo de bomba ventricular de-
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recho o biventricular. Puede presentarse fibrilación 
ventricular en cualquier etapa. Los estudios de co-
rrelación genotipo-fenotipo han permitido identificar 
variantes biventriculares y predominantes del ven-
trículo izquierdo, lo que refuerza el uso del término 
más amplio de MA. 

Debido a que no existe una «prueba de oro» para 
llegar el diagnóstico de MA, se han combinado múl-
tiples categorías de información diagnóstica y se han 
actualizado sus criterios recientemente, para mejo-
rar la sensibilidad diagnóstica y mantener la especi-
ficidad. Entre las herramientas diagnósticas, la reso-
nancia magnética cardíaca con contraste juega un 
papel importante en la detección de formas domi-
nantes izquierdas de MA, incluso antes de que apa-
rezcan las alteraciones morfofuncionales. 

Los principales diagnósticos diferenciales son la 
taquicardia idiopática del tracto de salida del ven-
trículo derecho, la miocarditis, la sarcoidosis, la 
miocardiopatía dilatada, el infarto de ventrículo de-
recho, las cardiopatías congénitas con sobrecarga 
del ventrículo derecho y el corazón de atleta. Una 
prueba genética positiva en el paciente afectado con 
MA permite la identificación temprana de portado-
res asintomáticos mediante el cribado genético en 
cascada de los miembros de la familia. La estratifica-
ción del riesgo continúa siendo un desafío clínico 
importante y los fármacos antiarrítmicos, la ablación 
con catéter y el desfibrilador-cardioversor implanta-
ble constituyen las herramientas terapéuticas ac-
tualmente disponibles. La suspensión de la actividad 
deportiva salva vidas, ya que el esfuerzo es un des-
encadenante importante no solo de la inestabilidad 
eléctrica, sino también del inicio y la progresión de 
la enfermedad. 

La exposición en este cónclave tratará sobre el 
conocimiento actual de esta rara miocardiopatía, y 
se sugerirá un flujograma para los médicos de aten-
ción primaria, forenses, patólogos en general, y ge-
netistas.  
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