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Miocardiopatia arritmogénica del ventriculo derecho.

1. El corazén normal.

El corazon es un musculo especial que se
contrae de forma regular y continua,
impulsando la sangre hacia el resto del cuerpo
y los pulmones. Estda formado por cuatro
camaras - dos situadas en la parte superior (las
auriculas) y dos en la parte inferior (los
ventriculos). La contraccidn cardiaca se produce
como consecuencia de la presencia de un flujo
eléctrico que provoca dicha contraccion. Estas
sefiales eléctricas se repiten de forma ciclica y
cada impulso eléctrico va a generar un latido.

2. Miocardiopatia arritmogénica del
ventriculo derecho (MAVD) .

La MAVD es una enfermedad del musculo
cardiaco (una miocardiopatia). Principalmente
afecta a los ventriculos del corazén y causa
arritmias (un ritmo cardiaco anormal). Puede
afectar a ambos ventriculos o incluso a las
auriculas, aunque predomina la afectacion del
ventriculo derecho. La enfermedad también se
denomina  Miocardiopatia  Arritmogénica,
puesto que los principal sintomas son causados
por la aparicién de arritmias.

Esta enfermedad va a provocar una alteracion
en algunas moléculas (proteinas) que son las
encargadas de mantener unidas las células
musculares cardiacas. En pacientes con MAVD,
estas proteinas no se desarrollan de manera
adecuada y no consiguen mantener las células
musculares unidas. Cuando esto ocurre las
células tienden a separarse unas de otras,
debilitdindose y  finalmente  muriendo.
Posteriormente, el drea del corazén donde esto
ha ocurrido se inflama y las células son
reemplazadas por zonas de cicatriz y tejido
adiposo (grasa). Estos cambios van a afectar a
la estructura del corazoén, y la pared ventricular
se adelgaza y debilita.

Como consecuencia pueden aparecer dos
principales problemas:

1. las sefales eléctricas cardiacas que son
responsables de la formacién del latido pueden
afectarse, y asi causas arritmias;

2. el corazén es incapaz de bombear la sangre

de forma normal por la debilidad de las paredes
ventriculares.

3. Prevalencia y patron de herencia.

La MAVD es una enfermedad considerada rara
si la comparamos con otros tipos de
miocardiopatias. Aproximadamente 1 de cada
2000-5000 personas tienen una MAVD, lo que
supone la prevalencia estimada de la
enfermedad.
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La MAVD tiene una causa genética. Esto
significa que es causada por un defecto (una
mutacidn) en un gen que puede ser transmitido
en diferentes generaciones de una familia. Un
gen es la parte de nuestro ADN que contiene el
cédigo para la fabricacion de diferentes
moléculas (proteinas). La MAVD es causada por
una mutacién en los genes que contienen el
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codigo para el desarrollo de las proteinas
especificas del corazon.

Cada persona tiene dos copias de cada gen que
puede estar relacionadas con la MAVD. Una
mutacién en solo una de las dos copias (que
provendrd del padre o de la madre) es
suficiente para desarrollar la MAVD. Esto es lo
que se denomina patrén de herencia
autosomico dominante y el padre (o madre)
que tenga la mutacion tiene un 50% (1 de cada
2) de riesgo de transmitir la mutacion a cada
hijo. Por tanto, la posibilidad de que un nifio no
herede el gen mutado es también del 50%. En
ocasiones, la MAVD puede tener un patrén de
herencia autosémico recesivo, lo que significa
que seria necesario tener una mutacidon en
ambas copias del gen (tanto del padre como de
la madre) para desarrollar la enfermedad. El
tipo de patrén de herencia (autosdmica
dominante o recesiva) va a depender del gen y
del tipo de mutacion causante.

En algunos casos, una nueva mutacion (de
novo) puede ocurrir en el ovocito, en el
espermatozoide o en el embridn. En este caso
concreto, los padres del nifo afecto no van a
tener la mutacién ni tampoco la MAVD, pero el
nifio tiene la enfermedad y puede transmitir el
gen mutado a su futura descendencia.
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4. Sintomas.

La MAVD es una enfermedad progresiva, de
modo que puede empeorar a lo largo del
tiempo. Los sintomas asociados son causados
por fallos en la actividad eléctrica, la estructural
o en la funcién de "bomba" del corazén.
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La actividad eléctrica en la MAVD puede causar
arritmias, que se manifiestan como
palpitaciones (sientes que el corazén late muy
rapido) y desmayos. El empeoramiento de la
capacidad del corazén para impulsar la sangre
(sobre todo del ventriculo derecho) puede
ocasionar una retencién de liquido localizado a
nivel de tobillos, piernas y abdomen, y fatiga.

5. Diagnéstico.

Las herramientas mas frecuentes para realizar
el diagndstico de la MAVD son la historia
médica (tanto familiar como personal), la
exploracion fisica, un electrocardiograma (ECG),
una ecocardiograma, la resonancia magnética
cardiaca (RM), la ergometria o prueba de
esfuerzo, una monitorizacién del ritmo cardiaco
(Holter) y un estudio electrofisioldgico (EEF).

5.1. ECG (electrocardiograma).

Este es el estudio mas basico. Pequefios
parches adhesivos (electrodos) son puestos en
el pecho, brazos y piernas, y son conectados a
través de cables con el electrocardiégrafo, que
recoge la actividad eléctrica del corazén
durante unos segundos. En ocasiones, es
necesario repetir el ECG.

5.2. Ecocardiograma.

El ecocardiograma utiliza ondas de ultrasonidos
para detectar la estructura del corazén. Un
ecocardiograma puede detectar diferentes
tipos de cambios estructurales en el corazon,
por ejemplo la MAVD o alteraciones en las
valvulas. Ademds, también se puede identificar
areas de adelgazamiento de las paredes
cardiacas.

5.3. RM.

Una resonancia magnética cardiaca usa un
campo electromagnético para crear imagenes
del corazén. La maquina consiste en un largo
tubo con una camilla en el centro que permite
tumbar al paciente. La realizacién de la RM
dura aproximadamente una hora. La RM es una
técnica muy buena para mostrar la estructura
de nuestro corazon, los vasos sanguineos e
identificar cualquier cicatriz (fibrosis).

5.4. Prueba de esfuerzo o ergometria.

La prueba de esfuerzo consiste en la realizacion
de un registro electrocardiografico antes,
durante y después de la realizacién de ejercicio
en una cinta rodante o en una bicicleta estatica.
De este modo se determina la aparicion de
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cualquier cambio en el patrén eléctrico del
corazon que ocurra durante el ejercicio.

5.5. Holter (monitorizacion del ritmo
cardiaco).

El Holter es un pequeio dispositivo digital que
se coloca con un cinturdn alrededor de la
cintura. Ademads, cuatro o seis electrodos
colocados en el pecho registran la actividad
eléctrica del corazén durante 24-48hs o hasta 7
dias. Durante la monitorizacién todas las
actividades son anotadas en un diario.

5.6. EEF (estudio electrofisiolégico).

El EEF consiste en insertar un catéter a través
de los vasos sanguineos hasta el corazén. A
través del catéter se pueden enviar sefiales
eléctricas al corazén haciendo que lata a
diferentes velocidades. Todo ello es registrado
y puede ser usado para localizar el origen de las
arritmias y decidir entre las diferentes opciones
de tratamiento.

5.7. Estudio genético.

Con el estudio genético se consigue encontrar
una mutacién en uno de los genes que causa la
MAVD en algo menos de la mitad de las
familias.

Debido a que no todos los genes que causan la
enfermedad son conocidos, un resultado
negativo en el estudio genético (es decir, no se
encuentra una mutacién) no descarta que se
trate de una causa hereditaria.

6. Tratamiento.

Aunque no hay cura para la MAVD, los
tratamientos ayudan a controlar los sintomas y
a disminuir los riesgos a largo plazo. El
tratamiento esta orientado a mejorar la funcion
de bomba del corazén, controlar las arritmias y
disminuir el riesgo de muerte subita. Si los
pacientes tiene un riesgo alto de muerte subita
(por ejemplo, cuando han tenido una parada
cardiaca previa) o si los sintomas no pueden ser
controlados con medicacién, se puede
implantar un desfibrilador. El desfibrilador (DAI-
Desfibrilador automatico implantable)
monitoriza de forma constante la actividad
eléctrica del corazén y reconoce arritmias
graves. El DAI esta programado
especificamente de forma individualizada para
cada paciente. Puede tratar arritmias graves o
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rapidas enviando impulsos eléctricos o dando
choques eléctricos, de modo que restaura el
ritmo cardiaco normal. Un DAl estd formado
por dos elementos: una bateria y un electrodo
que monitorizan la actividad eléctrica del
corazén y envia impulsos eléctricos o choques
al corazén. El electrodo puede ser colocado en
las camaras derechas del corazén (a través de
los vasos sanguineos) o por debajo de la piel del
térax que cubre el corazdn.

7. Estilo de vida y deportes.

Hay algunas recomendaciones clave para
pacientes (y familias) que son diagnosticados
de MAVD que ayudan a prevenir la aparicion de
arritmias:

e Evitar un ejercicio fisico agotador-
especialmente  intenso,  deportes
competitivos o levantamiento de
pesas.

e  Evitar los deportes es importante para
la mayoria de los portadores de una
mutacion.

e Revisiones periddicas para monitorizar
cualquier cambio

¢ Recomendar a los familiares que sean
examinados para detectar o descartar
la presencia de la enfermedad.

El diagndstico de la MAVD y la posibilidad de
transmitir la enfermedad a los descendientes
puede provocar ansiedad y generar una gran
incertidumbre. Los trabajadores sociales,
psicélogos y especialistas médicos tienen una
amplia experiencia y pueden ser de ayuda en
este dambito tanto para el paciente como para
los familiares.

8. Seguimiento.

El cardidlogo te aconsejara sobre la frecuencia
necesaria de seguimiento, cuya necesidad
dependera de los sintomas, la edad y el
tratamiento.

9. Cribado familiar.

Si se encuentra una mutacién en un gen en un
paciente con una MAVD (ver Estudio genético),
los familiares de este paciente (empezando con
los familiares de primer grado: madre, padre,
hermanos/as e hijos) pueden realizarse el
estudio genético a través de la unidad
especializada en enfermedades genéticas
cardiacas. Aquellos miembros de la familia en
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quienes se encuentra la misma mutacidon
(familiar) son denominados portadores vy
precisan un seguimiento por el cardidlogo.
Aquellos otros en los que no se encuentra la
mutacidn familiar pueden ser tranquilizados.

En caso de que no se haya identificado una
mutacion en un paciente con MAVD, los
miembros de la familia deberan ser evaluados
por un cardiélogo para la realizacion de las
diferentes pruebas diagnosticas necesarias.

La MAVD habitualmente se desarrolla después
de la pubertad. Sin embargo, algunos nifios
pueden tener sintomas a edades precoces. Por
lo tanto, la recomendacion para la valoracidn
de los niflos se establece a partir de los diez
afnos.

10. MAVD y embarazo.

Antes de que se produzca el embarazo es
importante realizar una adecuada planificacién,
discutiendo los posibles riesgos, cambios en la
medicacién y los cuidados durante el
embarazo.
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