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Palabras clave

RESUMEN

> Miocardiopatia
arritmogenica.

= Cribado familiar.

> Deformacién miocardica.

El cribado familiar de cardiomiopatias genéticas en familiares asintomaticos de casos indices, asi como la
detecciéon temprana de expresion de enfermedad en familiares asintomdticos portadores de la mutacion,
puede ser un desafio clinico. En este escenario, el analisis de deformaciéon miocérdica mediante speckle
tracking puede revelar signos precoces de enfermedad subclinica subyacente en familiares de pacientes
con miocardiopatia dilatada, arritmogénica o hipertrofica. Presentamos el caso clinico de una mujer joven
asintomatica, remitida por cribado familiar de cardiopatia, con ECG y ecocardiograma convencional normal,
donde el estudio de la deformacién miocardica permitié llegar al diagnéstico temprano de una cardiopatia
subyacente.

Keywords

ABSTRACT

> Arrhythmogenic
cardiomyopathy.

> Family screening.

> Mpyocardial deformation.

Familial screening for genetic cardiomyopathies in asymptomatic relatives of index cases, as well as early detec-
tion of disease expression in asymptomatic relatives carrying the mutation, can be a clinical challenge. In this
scenario, myocardial deformation analysis by speckle tracking may reveal early signs of underlying subclinical
disease in relatives of patients with dilated, arrhythmogenic or hypertrophic cardiomyopathy. We present the cli-
nical case of an asymptomatic young woman, referred for family screening for heart disease, with normal ECG
and conventional echocardiogram, where the study of myocardial deformation allowed an early diagnosis of the
underlying heart disease.

Presentacion del caso

biogquimica se aprecia una discreta elevacion de troponina T ultrasensible
(17 ng/L, valor normal <14 ng/L), con un NT-proBNP normal. Presenta un ECG
en ritmo sinusal dentro de la normalidad con PR normal, eje cardiaco normal,
QRS estrecho, sin alteraciones en la repolarizacion (Figura 1).

Una mujer de 33 afos es remitida a la consulta de cardiologia para descar-
tar una cardiomiopatfa subyacente. La paciente estd asintomatica y no refiere
enfermedades previas de interés ni factores de riesgo cardiovasculares. Como
antecedentes familiares, destaca que el padre fallecié a los 45 afos por una
taquicardia ventricular y que una tfa paterna de 72 afios ha sido recientemente
diagnosticada de una miocardiopatia dilatada, pendiente de los resultados del
test genético.

En la exploracion fisica no se detectan hallazgos patolégicos. En la analitica
sanguinea el hemograma y la coagulacion son anodinos. Sin embargo, en la
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En el ecocardiograma transtoracico convencional se observa un ventriculo iz-
quierdo no dilatado, no hipertréfico, sin anomalias en la contractilidad segmen-
taria (Video 1). La FEVI se encuentra en el limite inferior de la normalidad (54%
por Simpson biplano). Sin embargo, el analisis de la deformacién miocardica
del ventriculo izquierdo mediante técnica de speckle tracking muestra un pico
de strain longitudinal reducido (-13.7%). La distribucién segmentaria del strain
evidencia valores normales en el apex y reducidos en los segmentos medios y
basales (Figura 2). El resto de los pardmetros ecocardiograficos son normales.
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R E T I C Revista de ecocardiografia

Ante los hallazgos evidenciados en el estudio de deformacién miocardica, se
solicita una resonancia magnética cardiaca, en la que se objetiva un ventriculo
izquierdo normal en tamario y espesor normales, sin anomalias de la contractili-
dad global y segmentaria (Videos 2 y 3). La imagen de T1 mapping evidencia un
incremento del tiempo de T1 de forma lineal en el septo y subepicardica inferior
(Figura 3). El estudio de realce tardio de gadolinio muestra la presencia de fibro-
sis mesocardica lineal que involucra los segmentos basales de la cara anterior, del
septoy de la cara inferior. Ademas, se observan focos de realce subepicérdico en
el segmento medio de la cara inferior y del septo inferior (Figuras 4 y Video 4).
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Figura 1. ECG de 12 derivaciones. Ritmo sinusal, PR en rango, eje normal,
QRS estrecho, sin alteraciones en la repolarizacion.

Video 1. Ecocardiograma transtordcico. Vistas apicales de 4 camaras (A),
2 camaras (B) y 3 camaras (C), y vista paraesternal eje corto (D). Tamano,
espesor y contractilidad segmentarias dentro de la normalidad.
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Pico de deformacién longitudinal global: -13.7%

Video 2. Resonancia magnética cardiaca, secuencias de cine. Vistas apicales
de 4 cdmaras (A), 2 cdmaras (B) y 3 cdmaras (C). Ambos ventriculos con
tamano, espesor y funcion dentro de la normalidad. No se observa
infiltracion grasa. Sin anomalias del pericardio.

Video 3. Resonancia magnética cardiaca, secuencias de cine. Vistas de
eje corto. Tamano, espesor y funcion de ambos ventriculos dentro de la
normalidad. Sin hallazgos relevantes.
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Figura 2. Estudio de deformacion miocérdica longitudinal mediante
speckle-tracking. Pico de strain longitudinal global reducido (-13.7%) a
expensa de valores regionales difusamente reducidos en los segmentos
medios y basales del ventriculo izquierdo.
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Figura 3. Resonancia magnética cardiaca, T1 mapping. Eje corto en
segmentos medios del ventriculo izquierdo. Se aprecia incremento del valor
de T1 nativo (color amarillo) con un patrén lineal mesocardico en el septo y
subepicéardico en la cara inferior.
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Figura 4. Resonancia magnética cardiaca. Detalle de la secuencia de realce
tardio de gadolinio mostrada en el video 4 con realce mesocérdico lineal en
el septo y realce subepicérdico en los segmentos basales de cara inferior,
inferolateral y anterior, ademas del segmento medio de cara inferior.

Video 4. Resonancia magnética cardiaca, secuencia de realce tardio de
gadolinio, serie de cortes de eje corto. Se observa realce mesocérdico lineal
en el septo. También, se aprecia un realce subepicérdico en los segmentos
basales de cara inferior, inferolateral y anterior, ademéas del segmento medio
de cara inferior.

En el Holter ECG 24 horas, se detectan 2126 extrasistoles ventriculares de mul-
tiples morfologias y aislados dobletes ventriculares, sin otras arritmias mas
complejas. En el estudio genético, la paciente resulta portadora de una va-
riante probablemente patdégena del gen de la Filamina C, pAla993ValfsTer11
(Chr7:128844052; ¢.2978 del) en el exdn 20.

El estudio genético, la historia familiar y el patrén de realce tardio de gadolinio

son compatibles con el diagnostico de una miocardiopatia arritmogénica del
ventriculo izquierdo.
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Discusion

En los familiares asintométicos de pacientes con cardiomiopatias genéticas, sin
anomalias cardiacas evidentes en la ecocardiografia convencional, la deteccién
precoz de desarrollo de enfermedad es un desafio clinico. Sin embargo, el analisis
de deformacion cardiaca mediante speckle tracking puede revelar signos precoces
de enfermedad en los familiares del paciente indice con miocardiopatia dilatada
(MCD), miocardiopatia arritmogénica (MCA) o miocardiopatia hipertréfica (MCH)™.

La ecocardiografia speckle tracking se basa en un andlisis de la dislocacion espa-
cial (tracking) de los speckles (definidos como puntos generados por la interac-
cion entre el haz de ultrasonidos y las fibras miocardicas) en los sonogramas 2D
de rutina. Mediante el seguimiento del desplazamiento de los speckes durante
el ciclo cardiaco, la ecocardiografia speckle tracking permite la elaboracion se-
miautomatizada de la deformacion miocérdica en tres direcciones espaciales:
longitudinal, radial y circunferencial®.

Existen multiples patrones de deformacion asociados a cardiopatias subclinicas
subyacentes, sin embargo, algunos patrones han sido mas reproducibles en dife-
rentes estudios en el dmbito de las cardiomiopatias familiares. En concreto, la dismi-
nucién del strain basal anterior y septal se asocia a familiares en riesgo de desarrollar
una MCH®; la disminucién del strain longitudinal global en portadores de genes
de MCD" y la disminucion del strain de la pared libre del ventriculo derecho en
pacientes con alta probabilidad de desarrollar una MCA del ventriculo derecho®.

Ademas de permitir llegar a un diagnéstico precoz, la presencia de alteracio-
nes en la deformacion miocardica podria ser Gtil para guiar las estrategias de
seguimiento en estos pacientes, por ejemplo, aumentando la frecuencia de se-
guimiento en los pacientes donde se han detectado alteraciones y realizando
un seguimiento menos estrecho en aquellos pacientes que tiene un estudio de
deformacion miocérdica normal®.

La filamina C es una proteina de las células musculares miocardicas y esquelé-
ticas. Juega un papel crucial al proporcionar conexiéon mecanica y transmision
de la sefal entre la membrana plasmatica y el sarcomero. Ademas, conecta las
células musculares a la matriz extracelular y estd involucrada en la estructura de
adhesion célula-célula en los discos intercalados®. Las mutaciones truncadas
en el gen de la filamina C pueden causar una cardiopatfa caracterizada por un
fenotipo superpuesto de MCD y MCA, que consiste en disfuncion diastolica
y/o dilatacién del ventriculo izquierdo con marcada fibrosis no isquémica, que
predispone a arritmias ventriculares y riesgo de muerte subita.

Conclusion

En esta paciente joven y asintomatica, el estudio de deformacién miocérdica
mediante speckle-tracking ha permitido llegar al diagnéstico precoz de una
miocardiopatia arritmogénica del ventriculo izquierdo.

Ideas para recordar

+ La deteccion temprana de cardiomiopatias genéticas en familiares asinto-
maticos es un desafio clinico.

- Elanalisis de deformacién miocérdica permite detectar signos precoces de
enfermedad en familiares asintomaticos de pacientes con miocardiopatias
genéticas como miocardiopatia dilatada, miocardiopatia hipertrofica y mio-
cardiopatia arritmogénica.

-+ Alteraciones precoces en la deformacién miocérdica podrian ser Utiles para
guiar el seguimiento en familiares de pacientes con miocardiopatias genéticas.
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