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RESUMEN

La displasia arritmogénica de ventriculo derecho es una enfermedad del muasculo car-
diaco que afecta predominantemente al mencionado ventriculo, provoca el reempla-
zo del miocardio normal por tejido adiposo o fibroadiposo y es causa de muerte
subita en individuos jévenes. La manifestacion clinica relevante es la taquicardia ven-
tricular, aunque se han descrito casos de insuficiencia cardiaca derecha o global. El
diagndstico se confirma con ecocardiografia y resonancia magnética nuclear. En este
articulo se presenta a un paciente exfumador, de 65 afios de edad, con hipertension
arterial sistémica y cardiopatia isquémica, con antecedentes de cuadros sincopales al
esfuerzo y presencia demostrada de taquicardias ventriculares no sostenidas, con
morfologia de bloqueo de rama izquierda. Se realizaron los estudios diagndsticos per-
tinentes y se constataron elementos ecocardiograficos compatibles con displasia
arritmogénica de ventriculo derecho, por lo que se implantd un desfibrilador automa-
tico implantable, tras lo cual el paciente ha evolucionado favorablemente.

Palabras clave: Displasia arritmogénica, Ventriculo derecho, Arritmia, Bloqueo de ra-
ma izquierda

Arrhythmogenic right ventricular dysplasia: A case report

ABSTRACT

Arrhythmogenic right ventricular dysplasia is a heart muscle disease that predomi-
nantly affects the right ventricle, bringing about the replacement of normal myocar-
dium with fatty or fibrofatty tissue and causing sudden death in young individuals.
Ventricular tachycardia is an important clinical manifestation, although there are re-
ports of right or global heart failure. The diagnosis is confirmed by echocardiography
and magnetic resonance imaging. The case of a 65-year-old former smoker, with
hypertension and ischemic heart disease, a history of effort syncope symptoms and
proven non-sustained ventricular tachycardia, with morphology of left bundle branch
block, is reported. Relevant diagnostic studies were performed, and echocardiographic
elements which were compatible with arrhythmogenic right ventricular dysplasia
were found. Therefore, an implantable cardioverter defibrillator was implanted, after
which the patient has had a favorable outcome.
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INTRODUCCION
La displasia arritmogénica de ventriculo derecho
(DAVD) ha sido denominada como una miocardiopatia
arritmogénica caracterizada por una pérdida progresi-
va de los miocardiocitos por reemplazo de tejido
fibroso y adiposo, asociado al incremento del riesgo de
arritmias y muerte subita'. Se plantea que su causa
genética esta vinculada a una herencia autosémica
dominante en un tercio de los casos, el rasgo recesivo
posee una alta penetrancia. El ventriculo derecho (VD)
es predominantemente afectado, involucrado en un
60 % de los casos®. Sin embargo, en estadios avanza-
dos de la enfermedad puede desarrollarse una insufi-
ciencia cardiaca biventricular.

El diagndstico y la diferenciacién de la DAVD es un
verdadero desafio. Los criterios clinicos para su identi-
ficacién tienen una baja sensibilidad en estadios tem-
pranos. Electrocardiograficamente se caracteriza por
la presencia de ondas épsilon y morfologia de bloqueo
de rama derecha. La ventriculografia de contraste o la
biopsia endomiocardica se utilizan cuando los méto-
dos incruentos no son concluyentes®.

Las variantes terapéuticas incluyen la terapia con
farmacos antiarritmicos, guiada por estimulacién ven-
tricular programada; asi como la ablacién por radio-
frecuencia y la cirugia. El desfi-
brilador automatico implantable
(DAI), solo o en combinacién con
el tratamiento farmacoldgico,
tiene una importancia relevan-
te®.

El caso que se presenta cons-
tituyéd un reto para el diagnos-
tico, por no contar con la confir-
macidn genética y realizarse a
través de medios incruentos. Su
evolucidon posterior fue favora-
ble.

CASO CLINICO

Paciente exfumador, de 65 afios
de edad, antecedentes de hiper-
tension arterial sistémica y car-
diopatia isquémica, y varios in-
gresos por sincope de esfuerzo

sin diagnodstico definitivo. En el ultimo episodio se

observd un bloqueo de rama izquierda del haz de His

(BRIHH), que se interpreté como agudo y de probable

causa isquémica (Figura 1), por lo que fue ingresado

en la Unidad de Cuidados Intensivos Coronarios bajo
monitorizaciéon estricta, y se comenzaron estudios por
esta causa.

En las primeras 24 horas posteriores al ingreso se
pudieron constatar taquicardias ventriculares (TV) no
sostenidas con morfologia de BRIHH durante el sinco-
pe (Figura 2).

Se decidid iniciar tratamiento de impregnacidn oral
con amiodarona 400 mg/dia, asociado a tratamiento
antiisquémico con antiagregacién oral, nitroglicerina
intravenosa a 0,5 mcg/kg/min y enalapril 20 mg/dia.

Como parte del estudio se realizé ecocardiograma
basal con hallazgos imagenolégicos compatibles con
DAVD (Figura 3):

- Septum interventricular 13 mm, pared posterior del
ventriculo izquierdo (VI) 5 mm, didmetro diastélico
del VI 66 mm, diametro sistélico del VI 56 mm, vo-
lumen diastdlico final 226 ml, volumen sistélico fi-
nal 179 ml, fraccién de eyeccién del VI 20,9 % por
el método de Teichholz y 22,5 % por Simpson.

- Diametro diastdlico medio del VD 46 mm, con dis-

Figura 1. Electrocardiograma previo al episodio sincopal, realizado en la Unidad
de Cuidados Intensivos Coronarios, que muestra un BRIHH.
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Figura 2. Electrocardiograma durante el sincope que muestra taquicardia con QRS ancho y
disociacidon auriculo-ventricular compatible con TV no sostenida con morfologia de BRIHH.

quinesia a nivel de los segmentos apicales e in-
ferobasales. Incremento del grosor de la banda
moderadora con aspecto trabeculado, dilatacion
irregular del tracto de salida del VD de 39mm,
excursion sistdlica de la valva anterior de la tricus-
pide de 9 mm. Funcidn sistdlica del VD gravemente
deprimida.

El paciente evoluciond sin nuevos episodios sinco-
pales, con estabilidad clinica y hemodinamica, y fue
remitido al centro de referencia territorial (Cardio-
centro Ernesto Che Guevara), con el fin de definir la
causa del cuadro clinico. En la coronariografia se en-
contrd una arteria coronaria derecha con calcificacio-
nes cronicas y difusas, en segmentos medio y distal,
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Figura 3. Ecocardiograma. A. Vista apical donde se observa la dilatacién de todas las cavidades

con buenos lechos dis-
tales, sin criterio de in-
tervencionismo coro-
nario percutaneo por
ausencia de lesiones
significativas.

Se coordind con el
Servicio de Arritmias y
Electrofisiologia del
Instituto de Cardiolo-
gia y Cirugia Cardiovas-
cular de La Habana
(centro de referencia
nacional) y se comple-
mentd el estudio, don-
de se corroboré el
diagndstico presuntivo y se implanté un DAl como
tratamiento definitivo.

COMENTARIO

Las primeras referencias de la DAVD las realizé Dalla
Volta en 1961, pero solo en 1977, tras la muerte de un
joven médico italiano mientras practicaba tenis es que
se inicia la investigacién profunda de esta enferme-
dad®. Un afio después, se hace la descripcion definitiva
por Fontaine et al.®.

Su prevalencia es estimada en 1:5000 en la pobla-
ciéon general, lo que indica que la muerte subita puede
ser el primer sintoma, sobre todo en personas jove-
nes, especialmente atletas. No obstante, se han publi-
cado series en pacientes ancianos.
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cardiacas y los cambios anatdmicos del VD. B. Insuficiencia mitral leve.
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Esta enfermedad se asocia a taquiarritmias ventri-
culares por reentrada con origen en el VD, por lo que
muestra una morfologia eléctrica de BRIHH. Pueden
aparecer palpitaciones inducidas por el ejercicio, fati-
ga, mareos, dolor tordcico atipico y en algunos casos,
sincope. Un gran nimero de pacientes son asinto-
maticos y la primera manifestacidn es un episodio de
muerte subita que ocurre frecuentemente mientras se
realiza actividad fisica. Las arritmias ventriculares
—desde extrasistoles aislados hasta TV con patrén elec-
trocardiografico de BRIHH—, son las formas caracteris-
ticas de presentacion’.

El patrén de herencia es autosdémica dominante en
un tercio de los casos y el rasgo recesivo posee una
alta penetrancia, localizandose la anomalia genética
en los cromosomas 1y 14923 y 24, y mas reciente-
mente se identificd el cromosoma 10 con aproximada-
mente 12 genes y locus vinculados a esta enfermedad.

Estas alteraciones determinan codificaciones para
proteinas desmosomales, identificadas como Plakoglo-
bin (JUP), Desmoplakin (DSP), Plakophilin-2 (PKP2),
Desmoglein-2 (DSG2) y Desmocollin-2 (DSC2). La adhe-
sién célula-célula depende ampliamente de la interac-
cion intracelular desmosomal especialmente de DSP y
JUP. La deficiencia de DSP provoca un incremento en
la expresion de los genes adipogénicos vy fibrogénicos,
y el depésito anormal de tejido fibroadiposo, por esta
razén, también se ha denominado como una enferme-
dad unional célula-célula®.

Desde el punto de vista anatomopatoldgico se ob-
serva adelgazamiento de la pared ventricular e infil-
tracion grasa de las areas subepicardicas. Se puede
mostrar un VD dilatado con protrusiones en las zonas
infundibular, apical y subtricuspidea, en el llamado
tridngulo de la displasia. En la microscopia se observa
el reemplazo de las capas externa y media del mio-
cardio ventricular derecho y, en menor extension del
izquierdo, por tejido adiposo y fibrosis que limitan
tiras o grupos de fibras miocardicas. Existen zonas de
fibras normales o miofribrillas parcialmente degene-
radas que son las responsables de la conduccion lenta
y del fenémeno de reentrada, origen de las TV®.

El grupo de trabajo en enfermedades miocardicas y
pericardicas de la Sociedad Europea de Cardiologia y el
Consejo Cientifico en Miocardiopatias han propuesto
algunos criterios para facilitar el diagndstico de esta
enfermedad, con diferentes formas de presentacion
clinica, pero tienen una baja sensibilidad en estadios
tempranos de la enfermedad™.

El hallazgo electrocardiografico establecido como
criterio mayor es la presencia de ondas épsilon, ob-
servadas en un 30 % de los casos, ubicadas en el co-
mienzo del segmento ST en derivaciones precordiales
derechas, por presencia de potenciales tardios o la
prolongacion del QRS mayor de 110 ms de V-Vs;.

Se plantean criterios menores como: ondas T inver-
tidas de V,-V¢ en mayores de 12 afios, sin bloqueo de
rama derecha del haz de His; TV sostenida o no con
patréon de BRIHH, y extrasistolia ventricular frecuente
(> 1.000 en 24 horas).

Entre los criterios morfofuncionales que pueden
evaluarse por ecocardiografia y resonancia magnética
nuclear (RMN) se encuentran como criterios mayores:
la dilatacion grave y la reduccién de la fracciéon de
eyeccion del VD, sin afectacion (o afectacién leve) del
VI, asi como aneurismas localizados del VD con dila-
taciéon segmentaria grave. Como criterios menores:
dilatacién leve global del VD o reduccién de su fraccién
de eyeccion, o ambas, con VI normal; y dilatacién seg-
mentaria leve e hipoquinesia regional del VD. Se aifa-
den otros criterios mayores importantes: hallazgo
histopatoldgico de tejido fibroadiposo en sustitucion
del tejido miocardico que puede evaluarse por RMN o
biopsia endomiocardica, y la historia familiar de DAVD
diagnosticada. El antecedente familiar de muerte subi-
ta en personas menores de 35 afios con sospecha de la
enfermedad, constituye un criterio menor.

De esta manera el diagndstico se sustenta en la
existencia de dos criterios mayores o de uno mayor
con dos menores o, en su defecto, en la existencia de
cuatro criterios menores.

Para llegar al diagndstico del caso que se presenta
se determinaron dos criterios ecocardiograficos mayo-
res y uno electrocardiografico definido como mayor,
que lo constituyd el oportuno hallazgo de la TV no sos-
tenida con morfologia de BRIHH.

Actualmente se propone el empleo de otras téc-
nicas combinadas de electrocardiografia de seiial
promediada con la RMN, de gran ayuda en la
diferenciacion de DAVD y TV derecha idiopatica™. No
obstante, en presencia de hallazgos ecocardiograficos
tipicos, la RMN vy la angiografia pueden ser evitados. La
tomografia axial muestra el compromiso localizado o
difuso, la dilatacion del VD, el afinamiento de su pared
y su hipoquinesia. El hecho distintivo es el marcado
incremento de la grasa subepicardica delineado por
analisis densitométrico de la imagen tomografica. Se
incluye ademas, el estudio electrofisioldgico y la cine-
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angiografia de VD2

En la actualidad no existe una pauta establecida
para el tratamiento; por ello, es individualizado dirigi-
do esencialmente al control de arritmias ventriculares
malignas. La farmacoterapia es de eleccién en pa-
cientes con arritmias bien toleradas, que no impliquen
riesgo para la vida. Si la funcién ventricular izquierda
es normal, los farmacos antiarritmicos de clase | pue-
den ser utiles. Si la funcién ventricular esta deprimida,
la amiodarona es el medicamento preferido por algu-
nos autores y puede combinarse con betabloqueado-
res®.

Los pacientes con TV sostenida o fibrilacion ventri-
cular deben recibir terapia guiada por estimulacién
ventricular programada. El DAI es la mas efectiva para
prevenir la muerte subita, debido a su capacidad de
proveer terapia antitaquicardia y choque eléctrico.
Representa la primera opcidn en pacientes con sinco-
pe o paro cardiaco y TV no inducible. Otra interesante
medida terapéutica es la ablacion por radiofrecuencia,
aunque la recurrencia de TV se observa en alrededor
de la mitad de los casos y estas recurrencias pueden
provocar muerte subita',

La opcién de aislar quirargicamente la pared ventri-
cular derecha se utiliza en casos seleccionados, para
prevenir la transmisién de ritmos anormales al VI, lo
cual es discutido por la importancia que se la otorga
en la actualidad a la disfuncién del VD en las diversas
cardiopatias. El trasplante cardiaco solo estd indicado
en casos de extrema dilatacion ventricular derecha o
incontrolable compromiso hemodinamico, aunque en
la practica es infrecuente esta forma de terapia para
controlar arritmias cardiacas®.

El diagndstico de esta enfermedad se torna dificil
cuando no se dispone de todos los medios, pero el
conocimiento y la actualizacién constante de sus
detalles son muy relevantes para definir una conducta
terapéutica adecuada que permita salvar la vida del
paciente.

La existencia de sutiles datos clinicos y electrocar-
diograficos debe conducir a continuar investigando la
presencia de la DAVD, con lo cual podria adquirir,
probablemente una mayor prevalencia de la que se
reconoce en la actualidad.
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