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RESUMEN

La miocardiopatfa arritmogénica es un tipo de miocardiopatia caracterizada por un reemplazo fibroadiposo
del miocardio. Tipicamente se ha descrito como una patologia predominante del ventriculo derecho (VD),
pero también puede afectar al ventriculo izquierdo. Esta alteracion tisular del miocardio puede causar una
disfuncion ventricular y ser sustrato para el desarrollo de arritmias potencialmente malignas. Presentamos el
caso de una paciente con diagnéstico de miocardiopatia arritmogénica en el que se encontré un trombo en
el ventriculo derecho con las técnicas de imagen empleadas en el proceso diagndstico.
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ABSTRACT

Arrhythmogenic cardiomyopathy is a type of cardiomyopathy characterized by fibroadipose replacement of the
myocardium. It has typically been described as a predominant pathology of the right ventricle (RV), but it can also
affect the left ventricle. This myocardial tissue alteration can cause ventricular dysfunction and be a substrate for
the development of potentially malignant arrhythmias. We report the case of a patient with a diagnosis of arr-
hythmogenic cardiomyopathy in whom a thrombus was found in the right ventricle with the imaging techniques
used in the diagnostic process.
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Presentacion del caso Se realiza un ecocardiograma transtoréacico (ETT), donde se observa un ven-
triculo izquierdo (VI) de tamaio normal con rectificacion del septo inter-

ventricular, hipocinesia marcada de todos los segmentos apicales y funcion

Se trata de una mujer de 18 anos sin antecedentes relevantes previos que acu-
de al servicio de Urgencias por sincope postesfuerzo con recuperaciéon com-
pleta espontanea posterior.

En la valoracion inicial, la paciente se encuentra asintomatica, estable hemo-
dindmicamente y con una exploracion fisica anodina. Se realiza un electrocar-
diograma (ECG) (Figura 1) en el que se aprecia eje derecho, bajos voltajes del
QRS, inversién de onda T en derivaciones precordiales izquierdas e inferiores y
extrasistoles ventriculares (EV) con morfologia de bloqueo de rama derecha
(BRD) y ondas T negativas en cara inferior.
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sistélica global ligeramente deprimida con FEVI calculada en un 49 %. El
estudio de deformaciéon mostré una reduccién del strain longitudinal glo-
bal (-12 %) debida sobre todo a la alteracién de los valores de los segmentos
apicales.

El ventriculo derecho (VD) estaba ligeramente dilatado e hipertrabeculado, con
acinesia apical y strain longitudinal de la pared libre reducido. Ademds, en el
apex del VD se apreciaba una masa redondeada de ecogenicidad intermedia,
ligeramente mavil, de 12 x 12 mm altamente sugestiva de trombo intraventri-
cular (Videos 1-3 y Figuras 2-3).
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ECG. Ritmo sinusal a 82 latidos por minuto, con segmento PR
normal. Complejo QRS estrecho con ondas T negativas en V4-V6 y I, il y avF.
EV aisladas con morfologia de BRD y negativas en cara inferior. Bajos voltajes

generalizados. Eje derecho.

Video 1. ETT. Plano apical orientado a ventriculo derecho, que muestra en
el dpex una zona de acinesia de pared y una masa redondeada ligeramente

movil sugestiva de trombo.

Video 2. ETT. Plano apical 4 cémaras. Ventriculo izquierdo de tamano
normal con hipocinesia marcada de segmentos apicales. En la porcién del
apex ventricular derecho incluida se aprecia de nuevo la imagen movil

redondeada correspondiente al trombo.
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Video 3. ETT. Imagen de doppler tisular sobre el plano apical orientado a
ventriculo derecho. El doppler mejora el contraste de la imagen y confirma
la escasa movilidad de la masa, y la ausencia de contracciéon de la pared.

$G=-12.0%

Strain longitudinal global de VI. El estudio muestra reduccion del
strain global con valores promedio reducidos (-12 %) debido a alteracion de

los valores en la region apical.
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Strain de pared libre de VD. Valores reducidos (-14,4 %) en pared

libre.

Se solicité una resonancia magnética cardiaca (RMC) que confirmé un VI de ta-
mafo normal, aunque con FEVI ligeramente deprimida por hipocinesia severa
de todos los segmentos apicales. EI VD tenia un tamafo en el limite alto de la
normalidad, con FEVD moderadamente deprimida a expensas de hipocinesia
severa medioapical (Video 4). No se pudieron calcular los volimenes ventri-
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culares por mala sincronizacion electrocardiogréfica, pero en las secuencias de
realce tardio se aprecié un extenso realce subepicérdico a nivel medio y apical
de caras lateral, inferior y anterior en el VI, y en la pared libre del VD (Video 5).
Se confirmé también la presencia de un trombo en el dpex de VD. Finalmente
se realizd una TC cardiaca que permitié descartar enfermedad coronaria obs-
tructiva (Video 6).

Con estos hallazgos, se considera como primera posibilidad diagnéstica una
miocardiopatia arritmogénica con afectaciéon biventricular. Ingresa para mo-
nitorizacion e inicio de anticoagulacion por el trombo intraventricular. En la
telemetria se registraron EV aisladas de alta densidad, de varias morfologfas,
con algunas parejas de extrasistoles. Ante la alta carga arritmica de la enferme-
dad, la disfuncién biventriculary la sospecha de que el sincope fuese de origen
cardiogénico, se indico el implante de un desfibrilador automético implantable
(DAI) en prevencién primaria.

Video 4. RMC. Imagen de cine. Marcada hipocinesia del dpex de VI 'y de VD.
Se observa en porcién apical del VD una imagen redondeada hipointensa
ligeramente movil, correspondiente al trombo.

Video 5. RMC. Extenso realce tardio biventricular, con patrén subepicardico
medioapical en el VI, casi anular, y en la pared libre del VD, con imagen
hipointensa en dpex de VD sugerente de trombo.
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Video 6. TC de coronarias. El estudio descarta enfermedad coronaria
obstructiva.

Discusion

La miocardiopatia arritmogénica es una enfermedad genética en la que el mio-
cardio es sustituido por tejido fibroadiposo. La mayoria de los genes implicados
codifican las protefnas que componen los desmosomas que mantienen unidos
los cardiomiocitos, aunque hoy en dfa se conocen otros genes causantes. Ini-
cialmente se describié como una afectacion exclusiva del VD, de ahi que se
conociese como ‘displasia arritmogénica del VD', aunque puede afectar a am-
bos ventriculos'.

Suele manifestarse entre la segunda y cuarta década de la vida, con un mayor
predominio en hombres y una alta variabilidad clinica y genética. Los pacientes
se encuentran asintomaticos en fases iniciales de la enfermedad, aunque pue-
de manifestarse en forma de palpitaciones, sincopes o muerte subita por las
arritmias malignas que se pueden generar. En estadios mas avanzados, pueden
asociar sintomas de insuficiencia cardiaca por la disfuncién ventricular®.

Su diagndstico es complejo. Al diagndstico de certeza se llega mediante biop-
sia del miocardio, aunque no se suele hacer de rutina. En la practica clinica
habitual? el diagnéstico se obtiene por la suma de hallazgos en ECG, monitori-
zacion, imagenes cardiacas y test genéticos.

El ECG suele estar alterado, siendo frecuentes las EV, la inversion de la onda T
en derivaciones precordiales, asi como voltajes bajos del QRS. Sobre las clasicas
ondas épsilon no hay un acuerdo entre los expertos sobre su presencia, por lo
que deben interpretarse con cuidado®.

Las técnicas de imagen, las alteraciones estructurales y funcionales evaluadas
mediante ETTy RMC son clave para el diagndstico®. En el ETT son caracteristicas
las anomalfas de la contractilidad, que pueden causar una dilatacién o disfun-
cion ventricular, e incluso la aparicion de trombos intraventriculares. La RMC es
la prueba més importante para la evaluacion y confirmacién de las anomalias
del VD, ya que presenta una sensibilidad superior. Ademds, la RMC con contras-
te es la Unica herramienta que detecta la afectacion del VI'y objetiva las zonas
de reemplazo fibroadiposo®.

RETIC. 2025 Abril; 8 (1): 40-43 | ISSN: 2529-976X


https://video.grupocto.com/Editorial/videosEspecialidades/RETIC/2025/08_01/CS_704/704_v04.mp4
https://video.grupocto.com/Editorial/videosEspecialidades/RETIC/2025/08_01/CS_704/704_v05.mp4
https://video.grupocto.com/Editorial/videosEspecialidades/RETIC/2025/08_01/CS_704/704_v06.mp4

« Casos clinicos
caso

Cuando el diagnéstico es muy probable, estd indicado un estudio genético que
permitiria confirmar el diagnéstico si hay una variante patogénicay poder realizar
un estudio genético familiar para identificar familiares con riesgo de desarrollar la
miocardiopatia. Ademas, conocer la mutacion patogénica permitiria un manejo
individualizado del paciente, especialmente ante el posible implante de DAF.

Actualmente, no existe un tratamiento curativo®. Los tratamientos van dirigi-
dos a la mejoria de sintomas y a prevenir la muerte subita en pacientes de
riesgo (sincope arritmico, registro de TVNS o inducidas en estudio electro-
fisiologico, FEVD < 40% y FEVI < 45%). El implante de DAl esté indicado en
prevencion secundaria ante una muerte subita cardiaca recuperada, y en pre-
vencion primaria si presenta criterios de riesgo de muerte subita cardiaca®.

Conclusion

La miocardiopatia arritmogénica es una enfermedad con una alta tasa de even-
tos arritmicos y con un riesgo elevado de muerte subita de origen cardiaco, por
lo que el diagndstico precoz de la misma es crucial para prevenir el desarrollo
de las complicaciones derivadas de la enfermedad.

Ideas para recordar

La miocardiopatia arritmogénica es una enfermedad genética donde se
produce un reemplazo del miocardio por tejido fibroadiposo, lo que causa
disfuncion ventricular, una alta tasa de arritmias y otras complicaciones aso-
ciadas como el desarrollo de trombos intraventriculares.

Su diagndstico es complejo y se basa en los hallazgos de pruebas electro-
cardiograficas, imagenes cardiacas y pruebas genéticas.

El tratamiento se basa en el control de sintomas y la prevencién de muerte
subita, con implante de DAl en los pacientes de alto riesgo.
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