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Abreviaturas

AVM: arritmia ventricular maligna
EV: extrasistoles ventriculares

FV: fibrilacién ventricular

FVI fibrilacion ventricular idiopéatica
MSC: muerte subita cardiaca

8¢+ (short coupled) intervalo corto
de acoplamiento

Sc-AVM: arritmia ventricular maligna
con intervalo corto de acoplamiento
scEV: extrasistoles ventriculares con
intervalo corto de acoplamiento
scFVI: fibrilacién ventricular idiopa-
tica con intervalo corto de acopla-
miento

TdP: torsion de puntas
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RESUMEN

La fibrilacién ventricular idiopatica, desencadenada por extrasistoles ventriculares
con intervalo corto de acoplamiento (scEV), se ha estudiado desde hace muchos
anos; y en tiempos recientes ha sido objeto de gran atencién. Su forma familiar es
rara, grave y dificil de tratar, al no existir indicadores clinicos para evidenciar el
riesgo futuro de un episodio arritmogénico fatal en familiares asintomaticos de los
afectados por la enfermedad. Se presenta un paciente de 25 afos de edad, sin
antecedentes patolégicos personales, con historia familiar de madre fallecida con
eventos de muerte subita por torsién de puntas y fibrilacién ventricular, desenca-
denadas por scEV; que debut6 con eventos de torsién de puntas, respuestas ven-
triculares repetitivas y fibrilacién ventricular, originados por scEV (con intervalo
ultracorto de 280 ms). Present6 episodios frecuentes, rebeldes a los tratamientos
farmacolégicos antiarritmicos y que requirieron choque eléctrico externo. Los
estudios diagnoésticos convencionales resultaron normales. Se implanté cardiover-
sor-desfibrilador automatico, con complicaciones en los meses iniciales que fue-
ron resueltas (tormenta eléctrica y endocarditis bacteriana). Se asocié quinidina y
durante 11 afos ha permanecido asintomatico, incorporado a su vida personal,
social y laboral normales. Que sepamos, es el primer caso de fibrilacién ventricu-
lar idiopatica familiar informado en Cuba.

Palabras clave: Fibrilacion ventricular idiopdatica por acoplamiento corto, Fibrila-
cién ventricular idiopatica familiar, Muerte stibita cardiaca

Familial Idiopathic Ventricular Fibrillation: Mother and Son

ABSTRACT

Idiopathic ventricular fibrillation, triggered by short-coupled interval ventricular
extrasystoles (sc-VE), has been studied extensively over the years and has re-
cently garnered significant attention. Its familial form is rare, severe, and challen-
ging to manage due to the absence of clinical markers to predict the future risk of
fatal arrhythmogenic events in asymptomatic relatives of affected individuals. We
report the case of a 25-year-old male patient with no prior medical history and a
lamily history of a mother who died from sudden cardiac death due to torsades de
pointes and ventricular fibrillation triggered by sc-VE. The patient presented with
episodes of torsades de pointes, repetitive ventricular responses, and short-
coupled idiopathic ventricular fibrillation, characterized by an ultrashort coupling
interval of 280 ms. He experienced frequent episodes, refractory to antiarrhythmic
pharmacological therapy, requiring several external electrical shocks. Conventio-
nal diagnostic studies revealed normal findings. An automatic implantable cardio-
verter-defibrillator (ICD) was implanted; however, complications arose in the early
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months, including electrical storm and bacterial endocarditis, which were success-
fully managed. The patient was subsequently treated with quinidine and has re-
mained asymptomatic for 11 years, fully reintegrated into his personal, social, and
professional life. To our knowledge, this is the first reported case of short-coupled
familial idiopathic ventricular fibrillation in Cuba.

Keywords: Shortcoupled idiopathic ventricular fibrillation, Familial idiopathic
ventricular fibrillation, Sudden cardiac death

INTRODUCCION

La muerte stibita cardiaca (MSC) es una causa fre-
cuente de muerte en los paises desarrollados, la
mayor parte de ellas originadas por una fibrilacién
ventricular (FV). La FV idiopatica (FVI) constituye el
10% de la MSC, predomina en jévenes y es un diag-
ndstico excluyente, inicial, que cambia con el tiem-
po en el 30% de los casos y se presenta en sujetos
sin cardiopatia estructural ni enfermedad eléctrica
especifica. En definitiva el tnico fenotipo seguro de
la FVI es el paro cardiaco abortado. Ante las extra-
sistoles ventriculares (EV) hay que tener una visién
integradora, el intervalo corto de acoplamiento (sc,
por sus siglas en inglés [short coupled]) es un indice
importante de riesgo aunque no es el tnico. Las EV
con intervalo corto de acoplamiento (scEV) que
originan una FVI (scFVI), se observan del 6-17% de
los casos. Es una arritmia infrecuente, conocida al
menos hace 70 afios'®.

La FVI familiar, por su parte, representa una rara
subpoblacién dentro de los pacientes con scFVI, es
hereditaria, grave, con historia familiar y dificil de
tratar porque no existen indicadores clinicos de
riesgo para los familiares asintomaticos de los pa-
cientes que han sido victimas de MSC y resulta
complejo determinar quiénes tienen la predisposi-
cién de un futuro arritmogénico fatal"®.

CASO CLINICO

Hombre de 25 anos de edad, mulato, sin anteceden-
tes patolégicos personales, con historia familiar
(madre con MSC [Figural], ver sus datos mas ade-
lante), que —sin haber tenido sintomatologia previa—
, fue reanimado de un episodio de MSC en el afio
2010, seguido de otros 12 eventos de torsién de pun-
tas (TdP) y de FV en 24 horas, desencadenados por
scEV, en vigilia y en sueiio, algunos autolimitados y
otros resueltos con choques eléctricos externos
(Figuras2,3y4).

Las EV desencadenantes de las arritmias ventri-

culares malignas (AVM) tenian una morfologia tinica
y 280 ms de intervalo de acoplamiento (cima o rama
ascendente de la onda T, intervalo ultracorto), con
morfologia de bloqueo de rama izquierda, rSen V1 y
RS en V6, eje de -60°; con posible origen en el ven-
triculo derecho, aisladas o con actividad repetitiva,
y en ocasiones desencadenaban TdP y FV (Figura
4). Antes de la AVM, la frecuencia cardiaca en ritmo
sinusal era de 100 latidos por minuto y el intervalo
QT de 350 ms.

Cuando se logro cierta estabilidad, el paciente fue
remitido al Servicio de Arritmias y Estimulacién
Eléctrica del Instituto de Cardiologia y Cirugia Car-
diovascular (centro nacional de referencia de los
pacientes con episodios de MSC en Cuba), donde se
realizaron los examenes diagndsticos convenciona-
les, se descartaron cardiopatias estructurales, tras-
tornos electroliticos o metabdlicos y enfermedades
eléctricas primarias especificas como sindromes de
Brugada, de QT largo y de repolarizacién precoz. No
se realizaron coronariografia, prueba de esfuerzo ni
estimulacién eléctrica programada. El electrocardio-
grama (ECG) y el ecocardiograma resultaron norma-
les. No se encontraron signos de enfermedades eléc-
tricas primarias. En la telemetria se observaron

Madre,

. fallecida

Paciente,

vivlo

Figura 1. Arbol genealdgico que incluye al paciente. En
negro, sujetos enfermos; en blanco, sujetos sanos. Cuadra-
dos, hombres; circulos, mujeres.
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Figura 2. Trazados electrocardiograficos de madre (izquierda) e hijo (derecha), se observa su gran simili-
tud: extrasistoles ventriculares con intervalo ultracorto de acoplamiento (incluso similar, 280 ms), aisla-
das, repetitivas, torsidn de puntas y fibrilacion ventricular.

scEV aisladas, a veces repetitivas, con las mismas
caracteristicas de aquellas que provocaron las AVM
(TdP y FV) que causaron su ingreso.

Se implant6é un cardioversor-desfibrilador auto-
matico bicameral, sin farmacos antiarritmicos aso-
ciados. Tres meses después presenté episodios de
TdP y de FV, incluso tormenta eléctrica, con descar-
gas apropiadas del equipo; por lo que
se asocio quinidina (600 mg/dia) que
logré la reduccién de las arritmias y
su posterior desapariciéon. Se han
implantado tres dispositivos bi y mo-
nocamerales a lo largo de su evolu-
cién, pues el paciente presenté endo- "
carditis bacteriana como complica-
cién de uno de los dispositivos, que
se resolvié con tratamiento médico y
cambio del sitio del implante. Duran-
te 11 afos ha per-manecido sin AVM,
continida con sulfato de quinidina en
igual dosis, sin efectos adversos y se
sigue por consulta externa. En la ac-
tualidad tiene 37 afnios de edad, y lle-
va una vida nor-mal desde los puntos
de vista laboral, familiar y social.

Resumen del antecedente familiar ot

del paciente (madre)

Su madre, sin antecedentes patoldgi-
cos personales ni familiares, a los 29
anos de edad, consulté por presentar
episodios sincopales y palpitaciones.
Se le remitié a nuestro Servicio, don-
de se realizaron los exadmenes diag-
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nésticos convencionales (ECG, ecocardiograma,
telemetria, radiologia), con resultados normales. La
vispera de realizar la estimulacién eléctrica progra-
mada, presenté 22 episodios de TdP y de FV en 24
horas, desencadenados por scEV, rebeldes a los
farmacos antiarritmicos empleados (lidocaina, amio-
darona, procainamida), con necesidad de varios
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Figura 3. Tira superior: ritmo sinusal; otros trazados con extrasistoles ven-
triculares con intervalo ultracorto de acoplamiento, aisladas y respuestas

repetitivas ventriculares polimérficas.
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Figura 4. Extrasistoles ventriculares con intervalo ultracorto de acoplamiento, repetitivas, polimorficas (A 'y B), evento de
torsion de puntas (C y D), trazado con onda P negativa (E) y con ritmo sinusal (F).

choques eléctricos externos. Sélo se logré estabilizar
el cuadro mediante la estimulacién con marcapasos
externo, a una frecuencia de 140-150 latidos por mi-
nuto en la auricula derecha, con desapariciéon de las
EV desencadenantes de las AVM.

Se colocé marcapasos permanente, con estimula-
cién en auricula derecha a frecuencia de 110 latidos
por minuto y se asocié propranolol. Se realizé esti-
mulacién eléctrica programada y no se reprodujo
arritmia alguna. La paciente se mantuvo asintomaéti-
ca durante varios dias y fue egresada. Durante dos
afos permanecié asintomadtica, incorporada a su
vida laboral y social; luego present6é un episodio no
reanimado de MSC. No acudia a consulta externa de
seguimiento por residir en una provincia lejana. Se
ignora si el marcapasos se agoto, si suprimi6 el me-
dicamento o, lo mas probable, se repitieron sus
AVM.

COMENTARIO

Madre e hijo presentaban varios puntos en comtn y
sus historias parecen calcadas: ambos aparentemen-
te saludables (métodos diagnésticos convencionales
normales), su debut se produjo a edades semejan-
tes, con la misma presentacién clinica de MSC por
episodios de AVM (TdP y FV, tormenta eléctrica), de
muy dificil control, desencadenadas por scEV (rama
ascendente y cima de la onda T, acoplamiento de
280 ms), EV aisladas y respuestas repetitivas ventri-
culares. Sélo la conducta terapéutica fue diferente y,
por tanto, el epilogo también difiri6.

En el hijo no se practicaron estudios diagnésticos

mdas complejos tales como resonancia magnética
nuclear, coronariografia, estudio genético, biopsia
endomiocardica, pruebas de esfuerzo (por la grave-
dad y la urgencia de sus cuadros, por no disponer
de ellos o por no considerarlo necesario). Su debut
fue tan tormentoso que no se creyé oportuno reali-
zar la estimulacién eléctrica programada; ademads,
las secuencias eléctricas permitian hacer los diag-
noésticos, y la evolucién con el cardioversor-desfi-
brilador y la quinidina lograron la estabilidad eléc-
trica. No fue necesaria la estimulacién para evaluar
la efectividad del faormaco, empleado exitosamente
en otros pacientes con canalopatias y muy estudia-
do por otros autores™®.

Belhassen’, plantea que existen razones para
practicar estudios electrofisiolégicos en pacientes
con aparente FVI: con fines diagnésticos, para esta-
blecer el mecanismo de la arritmia, estratificar ries-
go, guiar el tratamiento farmacolégico o ablativo, y
descubrir trastornos genéticos. Es decir, la estimula-
cién eléctrica no pierde su valor en los pacientes
con FVL

La conducta a seguir con la hermana del paciente
fue muy discutida (madre y hermano con scFVI),
joven asintomatica, con ECG normal: si someterla a
estudios invasivos o s6lo observar su evolucién, y
se tomo la dltima opcién. En la actualidad tiene 28
anos y permanece asintomatica.

Belhassen', en otra de sus publicaciones, presen-
t6 86 pacientes con s-AVM, pequeias series o casos
aislados publicados en los tltimos 70 afos, hubo
historia de 9 pacientes con familiares fallecidos a
edad temprana, 2 con sc-:AVM y 1 asintomdtico con
scEV. Reconocié que dentro de las scAVM hay una
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variedad con un acoplamiento mayor o igual a 350
ms en el 17,4%, la llamé “notso-short” (intervalo de
acoplamiento “no muy corto”).

Steinberg et a].4, estudiaron a 364 pacientes con
MSC inexplicable, del registro CASPER (Cardiac Ar-
rest Survivors Preserved Ejection Fraction Registry),
y encontraron que 24 (6,6%) tenian scFVI y en 2 se
demostr6é una historia familiar de MSC inexplicada.
Almehairi et a].s, por su parte, analizaron las scAVM
de 32 articulos aparecidos en Pub Med y Medline de
1992-2015, y no se alude a la historia familiar.

En el caso que se presenta, no dispusimos de es-
tudios genéticos. Ten Sande’, Alders’ y Postema'’,
han identificado una relacién entre la FVI familiar y
el gen DPPG, lo cual abre un camino para los familia-
res asintomaticos de los pacientes con scFVI fami-
liar. Seria posible estratificar su verdadero riesgo,
evitar la implantacién innecesaria de cardioverso-
res-desfibriladores (no exentos de complicaciones)
y valorar el riesgo-beneficio en una decisién tras-
cendente sobre todo en sujetos jévenes.

El articulo publicado por Leenhardt et al'' en el
ano 1994, ha servido de inspiracién para los estudios
posteriores, en los que se adelantaron conceptos
actuales sobre las scEV, la TdP y la FVIL.

Que sepamos, este es el tinico caso con diagnos-
tico de FVI familiar en Cuba'”.
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