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recho o biventricular. Puede presentarse fibrilacion
ventricular en cualquier etapa. Los estudios de co-
rrelacién genotipo-fenotipo han permitido identificar
variantes biventriculares y predominantes del ven-
triculo izquierdo, lo que refuerza el uso del término
mas amplio de MA.

Debido a que no existe una «prueba de oro» para
llegar el diagnéstico de MA, se han combinado muil-
tiples categorias de informacién diagnéstica y se han
actualizado sus criterios recientemente, para mejo-
rar la sensibilidad diagnéstica y mantener la especi-
ficidad. Entre las herramientas diagndésticas, la reso-
nancia magnética cardiaca con contraste juega un
papel importante en la deteccion de formas domi-
nantes izquierdas de MA, incluso antes de que apa-
rezcan las alteraciones morfofuncionales.

Los principales diagnésticos diferenciales son la
taquicardia idiopatica del tracto de salida del ven-
triculo derecho, la miocarditis, la sarcoidosis, la
miocardiopatia dilatada, el infarto de ventriculo de-
recho, las cardiopatias congénitas con sobrecarga
del ventriculo derecho y el corazén de atleta. Una
prueba genética positiva en el paciente afectado con
MA permite la identificaciéon temprana de portado-
res asintomaticos mediante el cribado genético en
cascada de los miembros de la familia. La estratifica-
cién del riesgo continda siendo un desafio clinico
importante y los fairmacos antiarritmicos, la ablacién
con catéter y el desfibrilador-cardioversor implanta-
ble constituyen las herramientas terapéuticas ac-
tualmente disponibles. La suspension 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 progresion de
la enfermedad.

La exposicién en este cénclave tratard sobre el
conocimiento actual de esta rara miocardiopatia, y
se sugerird un flujograma para los médicos de aten-
cién primaria, forenses, patélogos en general, y ge-
netistas.
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La muerte stbita cardiaca se define como la muerte
natural por causas cardiacas, que ocurre de forma
subita e inesperada en un individuo con una car-
diopatia de base, conocida o no, en un intervalo de
menos de una hora desde el inicio de los sintomas'.
Dentro de esta se destaca la muerte subita en lactan-
tes, que se clasifica en tres grupos: muertes de causa
explicada, muerte indeterminada y sindrome de
muerte stbita del lactante (categorias I y Il de San
Diego). Esta tltima se define como la muerte stibita
de un nifio de menos de un ano de edad, que ocurre
aparentemente durante el suefio y permanece sin
explicacion después de la realizaciéon de una minu-
ciosa investigacion post mortem, que incluye la
practica de la autopsia, el examen del lugar del falle-
cimiento y la revision de la historia clinica®.

En un porcentaje de estas muertes stibitas existe
una causa genética y, por tanto, el estudio en mayor
profundidad de estos casos y de sus familiares pue-
de orientar el diagnéstico y prevenir futuros even-
tos. Este hecho supuso la creaciéon de grupos multi-
disciplinares para enfrentar, de forma integral, la
investigacion post mortem y el estudio familiar, y
debido a la importancia de estos casos, en la comu-
nidad valenciana se creé en 2008 la Unidad de Valo-
racion del Riesgo de Muerte Sibita Familiar
(UVRMSF) como grupo de investigacién de esta
enfermedad, integrado por distintos especialistas en
diversos campos de la medicina como: forenses,
patologos, genetistas, microbidlogos, cardidlogos,
pediatras y bioquimicos, entre otros, donde se in-
cluyen los técnicos especialistas en anatomia pato-
légica y citologia (TEAP) de la Seccién de Histopato-
logia Forense del Servicio de Patologia del Instituto
de Medicina Legal y Ciencias Forenses de Valencia,
Espafa. Con ello se persigue un doble objetivo, de-
terminar correctamente la causa de la muerte y de-
tectar afectacion familiar subclinica.

La realizacién de la autopsia forense se realiza si-
guiendo las guias de muerte subita cardiaca de la
Asociacién Europea de Patologia Cardiovascular,
con toma de muestras para el estudio histolégico,
toxicolégico, microbiolégico, bioquimico, biologia
molecular y genéticol’z.

Durante los afios 2008-2016 han sido estudiados

un total de 995 casos por la subunidad forense de la
UVRMSF en el Instituto de Medicina Legal de Valen-
cia.

La actuacién del TEAP dentro del Servicio de Pa-
tologia Forense no sélo se limita a las funciones del
procesamiento de tejidos, corte y tincién de las
muestras procedentes de las autopsias médico-
legales, comunes a cualquier laboratorio de Anato-
mia Patolégica o de Histopatologia Forense, sino que
han ido en aumento. Con el paso de los anos la for-
maciéon de estos profesionales se ha ampliado y
especializado, tanto en al campo de las autopsias
como en el mismo laboratorio. Una de las funciones
mas importantes que se lleva a cabo durante este
procedimiento es la colaboracién con el médico
forense en el examen externo con estudio fotografi-
co, dénde se toman imagenes del cadaver en posi-
cién decubito supino y prono, de las lesiones exter-
nas propias de la reanimacién cardiopulmonar, si
existieran, de las ropas y del sudario. Ademads, la
recogida de datos antropométricos (talla y perime-
tros abdominal, de la cadera y la cintura), toma de
muestras antes de la apertura del cadaver para es-
tudios toxicolégicos, bioquimicos, microbiolégicos,
genéticos, y otros (sangre periférica, humor vitreo,
orina, muestra de cabello, exudado nasofaringeo) y
la participacién activa en la diseccion de cavidades
y Organos en el examen interno’. Esto incluye el
pesaje de las visceras y la toma de muestras de dife-
rentes tejidos para congelacién y conservacion/
fijacién en formol, hasta su posterior estudio”.

También es importante revisar todos los aparta-
dos del protocolo y comprobar que se han realizado
cada unan de las tomas de muestras que este indica,
etiquetdndolas adecuadamente para su procesado
con vistas a los diferentes estudios analiticos, con
posterior control, registro y distribucién a los dife-
rentes laboratorios internos y de referencia.

En el laboratorio, el TEAP se encarga del registro
de los casos en la base datos de muerte subita, don-
de se detalla la distribucién y localizacion de las
muestras, los datos obtenidos en el levantamiento
del cadaver y en la autopsia, y se registran los resul-
tados de todas las pruebas complementarias. Ade-
mas, remite las muestras a otros laboratorios y se
encarga de tallar (que incluye descripciéon macros-
cépica) y fotografiar las muestras, asi como de reali-
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zar el estudio cardiaco y neurolégico, bajo la super-
visién del patélogo forense”.

El TEAP también lleva a cabo la coordinacién de
la recogida de informacién judicial y clinica, lo que
facilita el contacto y la entrevista con la familia, y su
posterior acceso al estudio cardioldégico.

En definitiva, el TEAP desarrolla un papel fun-
damental en las diferentes fases del estudio y pre-
vencion de la muerte sibita. La experiencia acumu-
lada durante estos ocho afnos demuestra que su
participacion y formacioén activa en las autopsias de
los casos de muerte subita es crucial para la obten-
cién de material suficiente y de calidad para la reali-
zacion de un buen procesamiento y diagnostico en
cada una de las disciplinas mencionadas, lo que
evita sesgos en la recogida de muestras y facilita
seguir estrictamente el protocolo recomendado,
gracias a la orientacién y revisién por parte del
TEAP™,

El apoyo en las posteriores fases de recogida de
datos y contactos familiares, asi como su colabora-
cién en el andlisis de los resultados obtenidos, junto
con el resto de especialistas, amplia ain mas las
funciones del TEAP en este campo.
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