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Resumen
Introduccion: 1a displasia arritmogénica del ventriculo derecho (pavD) es una cardiomiopatia hereditaria
rara con un patrén autosémico dominante predominante, caracterizada por infiltracién fibroadiposa
del miocardio. Las mutaciones en genes desmosdmicos como PkP1 y DSP son contribuyentes genéticos
comunes. Presentacion del caso: hombre de 59 afios con antecedentes familiares de muerte subita, quien
experimento episodios recurrentes de taquicardia ventricular sostenida. Las pruebas diagnosticas, inclu-
yendo resonancia magnética y andlisis genético, confirmaron la pavD y revelaron infiltracién fibroadiposa
en el ventriculo derecho y disfuncién sistélica. El paciente se sometié a la implantacion exitosa de un
cardiodesfibrilador bicameral, a fin de prevenir nuevas arritmias. Discusion: el diagnéstico temprano, a
través de la evaluacion clinica y genética, es crucial para el manejo de la bAvD y la prevencion de compli-
caciones como la muerte subita. La integracion de pruebas genéticas, particularmente para mutaciones
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desmosémicas, mejora significativamente el proceso diagnéstico y guia las estrategias de tratamiento per-
sonalizado. Este caso resalta la necesidad de un enfoque interdisciplinario, en que se involucra cardiolo-
gia, electrofisiologia y genética, para mejorar el pronéstico y la calidad de vida en pacientes con DAVD.

Palabras clave: displasia arritmogénica del ventriculo derecho; muerte subita cardiaca; taquicardia
ventricular; desfibrilador automadtico; tejido fibroadiposo.

Abstract

Introduction: Arrhythmogenic right ventricular dysplasia (ArvD) is a rare inherited cardiomyopathy with
a predominantly autosomal dominant pattern, characterized by fibrofatty infiltration of the myocardium.
Mutations in desmosomal protein genes such as Pkr1 and Dsp are common genetic contributors. Case pre-
sentation: This case involves a 59-year-old male with a family history of sudden death who experienced
recurrent episodes of sustained ventricular tachycardia. Diagnostic tests, including magnetic resonance
imaging and genetic analysis, confirmed ArvD, revealing fibrofatty infiltration in the right ventricle
and systolic dysfunction. The patient underwent successful implantation of a bicameral cardioverter-
defibrillator, preventing further arrhythmias. Discussion: Early diagnosis through clinical and genetic
evaluation is crucial for managing ArvD and preventing complications such as sudden cardiac death. The
integration of genetic testing, particularly for desmosomal mutations, significantly enhances the diagnos-
tic process and guides tailored treatment strategies. This case highlights the interdisciplinary approach
required, involving cardiology, electrophysiology, and genetics, to improve prognosis and quality of life in
ARVD patients.

Keywords: arrhythmogenic right ventricular dysplasia; sudden cardiac death; ventricular tachycardia;
cardioverter-defibrillator; fibrofatty tissue.

Resumo

Introdugdo: a displasia arritmogénica do ventriculo direito (pDavD) é uma cardiomiopatia hereditaria rara,
com padrdo predominantemente autossomico dominante, caracterizada pela infiltracdo fibroadiposa
do miocardio. Mutagdes em genes desmossomais como PKP1 e DSP sdo0 variantes genéticas comuns.
Apresentacdo do caso: este caso envolve um homem de 59 anos com histdrico familiar de morte subita que
experimentou episodios recorrentes de taquicardia ventricular sustentada. Exames diagndsticos, incluindo
ressondncia magnética e analise genética, confirmaram a DavD, revelando infiltracdo fibroadiposa no ven-
triculo direito e disfuncéo sistélica. O paciente passou por implantacdo bem-sucedida de um implantavel
bicameral, prevenindo novas arritmias. Discussdo: o diagndstico precoce por meio de avaliacdo clinica e
genética é fundamental para o manejo da DAVD e para a prevenc¢do de complicacdes como a morte subita.
A integracdo de testes genéticos, particularmente para mutacdes desmossomais, melhora significativamente
0 processo diagnostico e orienta estratégias de tratamento personalizadas. Este caso destaca a abordagem
interdisciplinar necessdria, envolvendo cardiologia, eletrofisiologia e genética, para melhorar o progndstico e
a qualidade de vida dos pacientes com DAVD.

Palavras-chave: displasia arritmogénica do ventriculo direito; morte subita cardiaca; taquicardia ven-
tricular; cardioversor-desfibrilador; desfibriladores implantaveis; tecido fibroadiposo.

Introduccion

I a displasia arritmogénica del ventriculo derecho (pavp), una miocardiopatia arritmogeé-
nica de origen genético, se caracteriza por el remplazo progresivo del tejido cardiaco
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por tejido fibroadiposo, que favorece la aparicion de arritmias ventriculares letales y es
una causa reconocida de muerte subita en personas jovenes (1,2). Esta patologia puede
afectar tanto el ventriculo derecho como el izquierdo, y dar lugar al término mas amplio
de miocardiopatia arritmogénica (1,2). En etapas iniciales, las alteraciones estructurales
pueden ser sutiles y localizadas en el “triangulo de la displasia” en el ventriculo derecho;
sin embargo, la enfermedad progresa hacia un dafio mds extenso que puede afectar tam-
bién el ventriculo izquierdo, en particular la pared lateral posterior (1,3). Los sintomas
pueden ser inexistentes en esta fase temprana, pero el riesgo de muerte subita sigue siendo
elevado, especialmente durante el ejercicio (4).

Se han descrito antecedentes histdricos de la pavp desde el siglo xviii. Giovanni Lancisi, en
su obra Motu Cordis et Aneurysmatibus (1736), reporta una familia con palpitaciones y fallos
cardiacos en sucesivas generaciones (5). Mas tarde, William Osler documenta un caso de muerte
subita en un hombre de 40 afios con adelgazamiento ventricular derecho (6). En 1960, Dalla Volta
describio esta condicion como “auricularizacion del ventriculo derecho” (7). Posteriormente,
el grupo de Fontaine observé anomalias en el ventriculo derecho en estudios de ablacion en
pacientes con taquicardia ventricular, lo que marco un hito en la comprension de la patologia (8).

La prevalencia de la DavD es variable segun la region, con estimaciones globales de entre
el 0.02% y el 0.1%, y valores mas altos en algunas areas de Italia y Grecia, donde alcanza
hasta el 0.8 % en adultos jovenes (5,9). En Colombia, aunque no existen estadisticas formales,
se han reportado casos esporadicos. Dada su asociacion con la muerte subita en jovenes, el
estudio genético y clinico de esta patologia es fundamental, especialmente en poblaciones
con antecedentes familiares de muerte subita. Este caso clinico presenta la historia de un
paciente con diagndstico genético de pavD que sobrevivio a un episodio arritmogénico y fue
equipado con un desfibrilador, resaltando la importancia del diagndstico temprano y de la
prevencion secundaria en la supervivencia de estos pacientes.

Presentacion del caso

e presenta el caso de un hombre de 59 afios, procedente de Barranquilla (Colombia), con antece-
S dentes familiares significativos de muerte subita en linea paterna, incluyendo su abuelo, padre
y hermano, todos fallecidos antes de los 50 afios. A los 39 afios, el paciente tuvo su primer episo-
dio de palpitaciones y disnea sin dolor toracico ni sincope, con un deterioro funcional (NYHA 11).
Diez afios después, llega a urgencias en Bogotd con disnea y deterioro funcional, mostrando una
tension arterial de 114/84 mmHg y frecuencia cardiaca de 190-200 lpm. El electrocardiograma
evidencio taquicardia ventricular sostenida (figuras 1y 2), tratada con amiodarona.
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Figura 1. Electrocardiograma: taquicardia ventricular monomorfica con morfologia de bloqueo de rama derecha, positiva
en cara inferior, negativa en b1 con transicién en V4 que sugiere origen del tracto de salida del ventriculo derecho zona la-
teral

Figura 2. Electrocardiograma: ritmo sinusal con ectopia ventricular frecuente con morfologia de bloqueo de rama derecha
y eje superior. Alteracién en la repolarizacion anteroseptal anterior y anterolateral con evidencia de qQr prolongado

Los estudios revelaron un ventriculo izquierdo de tamafio normal con fraccion de eyec-
cion del 30% y una dilatacion severa del ventriculo derecho. Tras presentar inestabilidad
hemodindmica, se requirio desfibrilacidon a 200 julios para volver al ritmo sinusal. La arte-
riografia coronaria mostro arterias coronarias sanas, y la biopsia endomiocdrdica indico
cardiomiopatia arritmogénica con tejido fibroconectivo denso. La resonancia magnética
confirmo la disfuncidn sistolica del ventriculo derecho con fraccion de eyeccion del 19%, y
se identificaron dos trombos intracavitarios (figura 3).
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Figura 3. Resonancia magnética cardiaca que muestra el ventriculo derecho trabeculado

Dado el riesgo de muerte subita, al hombre se le implant6 un cardiodesfibrilador bicame-
ral y selerealizo un test genético, que mostrd una variante patogénica en el gen pkpr1, asociada
con displasia arritmogénica y miocardiopatia dilatada. En su seguimiento, el paciente no
ha presentado eventos arritmicos y muestra mejoria en su clase funcional bajo tratamiento
con metoprolol y warfarina, acompafiado de cambios en su estilo de vida.

Discusion
a pAavD es predominantemente una enfermedad de herencia autosémica dominante,
Launque en algunos casos puede presentarse un patron recesivo con alta penetrancia.
Genéticamente, se ha documentado que el ventriculo derecho es el mas afectado en un 60 %
de los casos; sin embargo, en etapas avanzadas, ambos ventriculos pueden estar afectados
(10). Estudios recientes han identificado varias anomalias genéticas relacionadas con la
DAVD, localizadas en los cromosomas 1, 14923, q24 y 10, donde se han vinculado alrededor
de 12 genes y loci a esta patologia. Las alteraciones genéticas implican proteinas desmo-
somales esenciales como la placoglobina (jupr), desmoplaquina (psp), plakofilina-2 (pkp1),
desmogleina-2 (psG2) y desmocolina-2 (psc2) (10). Estas proteinas desempefian un papel
crucial en la adhesion célula-célula, principalmente a través de las interacciones desmo-
somales entre pps y Jup. La deficiencia de psp aumenta la expresion de genes adipogénicos
y fibrogénicos, lo que lleva a la deposicion anormal de tejido fibroadiposo en el corazon,
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base molecular de la enfermedad (10). Debido a esta caracteristica, se ha descrito la bavp
como una “enfermedad de la unién célula-célula” (10).

Desde el punto de vista anatomico, la patologia se manifiesta con un adelgazamiento
ventricular e infiltracion grasa en las areas subepicardicas, lo que provoca displasia. Estas
areas displasicas contienen miofibrillas degeneradas, responsables de la conduccion lenta
y del fendmeno de reentrada, que origina las arritmias ventriculares (11,12).

El diagnostico clinico de la pavp continua siendo un desafio, ya que comparte muchas caracte-
risticas con otras patologias, como la miocarditis, 1a sarcoidosis y algunas variaciones normales,
como el sindrome del corazdn atlético. Ademas, el diagndstico genético es complicado, debido a
la alta prevalencia de variantes tipo missense o de significado incierto en los genes desmoso-
males, particularmente en pkr1, 1o que obliga a una integracion cuidadosa de los datos clinicos y
el estudio familiar para identificar patrones de segregacion (1,13).

Se han descrito diversos criterios diagndsticos para la pavp. La Sociedad Europea de Cardiologia
y el Consejo Cientifico en Miocardiopatias han establecido criterios, pero la sensibilidad para el
diagnostico precoz sigue siendo baja. Uno de los principales hallazgos electrocardiograficos
son las ondas g, presentes en solo el 30% de los casos. Entre los criterios mayores, se destacan
las taquicardias ventriculares y las ectopias con patron de bloqueo de rama izquierda; mientras
que la ecografia y la resonancia magnética nuclear son claves para detectar la dilatacion grave,
reduccion de la fraccion de eyeccion del ventriculo derecho y presencia de aneurismas. El ante-
cedente de muerte subita en familiares menores de 35 afios es un criterio diagnostico menor (14).

El tratamiento principal para la bavp es el control de las arritmias ventriculares, siendo los
betabloqueadores la primera linea. En pacientes con compromiso de la funcion diastdlica, se
prefiere el uso de antiarritmicos de clase 11. Los dispositivos implantables, tanto en preven-
cion primaria como en secundaria, son efectivos para evitar la muerte subita, especialmente
en pacientes con sincope y eventos de taquicardia ventricular no inducibles. La ablacion por
radiofrecuencia es una opcidn en pacientes con recurrencia de descargas, aunque no es de
primera linea, debido a la progresion de la enfermedad (1).

En el caso reportado, el paciente, ya en su cuarta década de vida, recibi6é un dispositivo
en prevencion secundaria, y hasta la fecha no ha registrado nuevos eventos ventriculares.
Se le proporcionaron recomendaciones sobre cambios en el estilo de vida, adherencia far-
macoldgica y seguimiento del dispositivo.

Dada la experiencia clinica, es recomendable que el paciente reciba un tratamiento
psicoldgico especializado dentro de la Unidad de Rehabilitacidon Cardiaca, para mejorar su
calidad de vida, ya que se ha demostrado la relacion entre el estrés psicoldogico y las arrit-
mias ventriculares. El apoyo del equipo de Atencidn Primaria también sera crucial para su
evolucion favorable yreintegracion a la vida cotidiana. Este reporte de caso puede beneficiar
a pacientes colombianos con pavp, asi como a los médicos responsables de su manejo, al
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proporcionar una revision exhaustiva de la literatura y los efectos de los cambios en el estilo
de vida y la medicacion sobre el curso de la enfermedad.
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