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La miocardiopatia arritmogénica
(arrhythmogenic cardiomyopathy, AC), antes
conocida como miocardiopatia arritmogénica
ventricular derecha (arrhythmogenic right
ventricular cardiomyopathy, ARVC) o displasia
arritmogénica del ventriculo derecho
(arrhythmogenic right ventricular dysplasia,
ARVD), es un tipo raro de miocardiopatia que
generalmente no aparece hasta la
adolescencia o la adultez.

La AC hace que parte del miocardio (pared
muscular del corazén) se degrade con el
tiempo. El tejido muscular del ventriculo muere
y es reemplazado con tejido cicatricial adiposo.
A medida que el tejido cicatricial se acumula en
las paredes del ventriculo, es posible que se
produzca una disfunciéon ventricular, o una
disminucion en la capacidad del corazéon de
bombear sangre al cuerpo.

El resultado de estos cambios estructurales
puede hacer que las sefales eléctricas que
controlan los latidos del corazéon se vean
alteradas, lo que produce arritmia (latidos
cardiacos anormales). La alteracion de la sefial
eléctrica del corazén puede producir un
aumento del riesgo de paro cardiaco subito.

sCuantos nifios padecen
esta afeccion?

La AC es el tipo menos comun de
miocardiopatia en nifios. Se ha estimado que
la AC se produce en 1 de 2500 personas,
aunque es posible que haya casos sin
diagnosticar porque es dificil de detectar en
personas con sintomas leves o ningln sintoma.
La AC se reconoce muy rara vez en nifios
menores de 10 afos.

—

sCual es el pronéstico?

El desenlace clinico de los nifios con AC es variable. La AC es una enfermedad
rara, que no ha sido bien estudiada en la poblacién pediatrica. Algunos nifios
necesitaran terapias avanzadas, como un dispositivo de asistencia ventricular o
un trasplante de corazén, pero, en general, hay informacién limitada sobre
como tratar a los nifios con la enfermedad.

Este folleto se cred para proporcionar a las familias y a los cuidadores un
panorama general sobre la miocardiopatia y solo pretende dar informacion
general. El material presentado no pretende ser completo ni servir de
asesoramiento médico. La informacién no sustituira la consulta con un
profesional médico calificado que esté mas familiarizado con las afecciones y
necesidades médicas individuales.

La Children’s Cardiomyopathy Foundation (CCF) se dedica a buscar
las causas de la miocardiopatia pediatrica y curas para esta
enfermedad brindando apoyo a las tareas de investigacion,

educacion, mayor concientizacion y defensoria.

Inscribase en la CCF para obtener recursos adicionales:
childrenscardiomyopathy.org




No siempre se sabe la causa exacta de la AC,
pero se cree que es una enfermedad heredada.
En el 50 % de los casos, la enfermedad es de
familia. La mayoria de los casos familiares se
heredan de manera autosémica dominante, en
la que uno de los padres aporta el gen mutado,
y hay un 50 % de probabilidades de que su hijo
herede la afeccién. En casos raros, la AC tiene
un patrén autosémico recesivo de herencia, lo
que quiere decir que ambos padres tienen una
copia cada uno del gen mutado, pero
generalmente no presentan signos ni sintomas
de la afeccion.

La AC puede ser el resultado de mutaciones en
varios genes, muchos de los cuales se conocen
como genes desmosémicos. Los genes
desmosémicos dan instrucciones para crear
componentes de las estructuras celulares
llamados desmosomas, que unen entre si las
células del musculo cardiaco. Si los genes
desmosémicos estan mutados, su funcion se ve
afectada, lo que hace que las células del
miocardio se desprendan unas de otras y
mueran. Con el tiempo, el miocardio dafado es
reemplazado por grasa y tejido cicatricial. Se
han encontrado mutaciones genéticas en
alrededor del 60 % de los pacientes con AC, y
las mutaciones mas frecuentes se observan en
un gen desmosémico llamado PKP2.

La AC también puede presentarse como
secundaria al sindrome de Naxos y al sindrome
de Carvajal, que son trastornos raros que
afectan la piel, el cabello y las uiias.

La AC puede no causar ningun sintoma en sus
etapas tempranas. Dado que es una afeccién
progresiva, los sintomas generalmente
empeoran con el tiempo. Por lo general, los
sintomas estan relacionados con la actividad
eléctrica del corazén y su capacidad de
bombear correctamente. Dado que la AC
impacta en la sefalizacion eléctrica del
corazén, los ninos pueden experimentar
arritmia (latidos cardiacos irregulares). Esto
puede hacer que los nifios tengan un riesgo
mas alto de paro cardiaco subito,
especialmente ejercicio
extenuante.

durante el

Los sintomas mas comunes de la AC incluyen
palpitaciones, una sensacion de que el
corazén saltea un latido, aleteo o
palpitaciéon en el pecho, y presincope con
sensacion de desvanecimiento o mareos. En
algunos casos, pueden producirse pérdida
de conciencia o desmayos (sincope) porque

las arritmias pueden producir reduccion de los
niveles de oxigeno o del flujo de sangre al
cerebro.

Si el miocardio sufre dafo grave en los estadios
mas avanzados de la AC, esto puede causar
insuficiencia cardiaca. En este punto, los
sintomas  son  congruentes con la
miocardiopatia dilatada. Los sintomas que
pueden aparecer incluyen inflamacion (edema)
de las piernas, los tobillos o el estémago, o falta
de aliento y dificultad para respirar (disnea).

Generalmente, la AC puede ser dificil de
diagnosticar porque los cambios en el corazén
pueden ser sutiles y el tejido cicatricial puede
ser dificil de ver. Ademas, dado que las
cavidades cardiacas se agrandan, en ocasiones,
se da un diagnéstico erréneo de
miocardiopatia dilatada (DCM). La AC
generalmente no se diagnostica en menores
de 10 afos. Dado que los sintomas de la
enfermedad no suelen presentarse hasta una
edad mas avanzada, se diagnostica con mas
frecuencia a la edad de 20-40 aios.

Las arritmias en los ventriculos cardiacos son
una inquietud seria, particularmente en nifios y
adolescentes. Deben ser evaluadas y recibir
seguimiento de cerca, especialmente cuando
hay antecedentes familiares. Para acceder a los
sintomas y hacer un diagnéstico, primero se
examinan los antecedentes médicos del
paciente. Es importante buscar otros familiares
que puedan tener la enfermedad, dado que la
afeccion puede ser heredada o genética.

Los pacientes pueden ser sometidos a un
examen médico, un electrocardiograma (ECG)
para estudiar la actividad eléctrica del corazén
y determinar si hay arritmias, o un
ecocardiograma (ECO) para examinar la
estructura del corazén y su funcionamiento.
También puede utilizarse una exploracion
mediante resonancia magnética (magnetic

resonance imaging, MRI) para producir una
imagen de alta calidad del corazén y el flujo
sanguineo.

Las pruebas adicionales que pueden realizarse
incluyen una prueba de esfuerzo para ver cémo
el corazon soporta el esfuerzo y un estudio con
monitor Holter (cuando se graba el ECG
durante un periodo de tiempo) para
monitorear a un paciente durante sus
actividades  diarias. Una prueba de
electrofisiologia  (electrophysiology,  EPS)
implica colocar un tubo largo (catéter) en un
vaso sanguineo y guiarlo hasta el corazén. Se
envian sefales eléctricas al corazéon desde el
catéter para hacer que lata a diferentes
frecuencias. Esto se graba y se utiliza para
determinar la presencia de arritmias y las
opciones de tratamiento posteriores.

Un grabador de ciclo implantable es otro
método que puede utilizarse para evaluar los
sintomas. Este pequefo dispositivo se implanta
debajo de la piel del paciente y graba la
actividad del corazén para identificar arritmias.
Los grabadores de ciclo pueden implantarse
durante varios afnos, si es necesario.

La miocardiopatia es una enfermedad variable
que no tiene cura. Por lo tanto, los planes de
tratamiento varian con cada paciente, y el
manejo de la enfermedad estd dirigido a
minimizar y controlar los sintomas y reducir el
riesgo de complicaciones. Al igual que sucede
con otras formas de miocardiopatia, el
tratamiento para la AC se centra en mejorar el
bombeo del corazén, controlar las arritmias y
reducir el riesgo de paro cardiaco.

Las opciones de tratamiento comunes para la
AC incluyen medicamentos como farmacos
antiarritmicos para reducir los ritmos cardiacos
anormales y anticoagulantes para reducir el
riesgo de que se formen codgulos sanguineos.




