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RESUMEN

La displasia arritmogénica del ventriculo derecho se caracteriza por atrofia y reemplazo fibroso y graso del miocardio, y
arritmias ventriculares. Se reporta el caso de una mujer de 54 afos que se presentd con choque circulatorio fatal, hacién-
dose el diagnostico patoldgico de displasia arritmogénica del ventriculo derecho. Se discuten las caracteristicas clinicas,
diagndstico y manejo de esta cardiopatia potencialmente letal y aiin poco comprendida.

Palabras clave: displasia arritmogénica del ventriculo derecho, cardiomiopatia arritmogénica del ventriculo derecho.
ABSTRACT

Arrhythmogenic Right Ventricular Dysplasia: A Case Report and Review of the Literature

Arrhythmogenic right ventricular dysplasia is characterized by atrophy, myocardial fibrofatty replacement and ventricular
arrhythmias. The case of a 54-year-old woman with fatal cardiogenic shock and a pathological diagnosis of arrhythmogenic
right ventricular dysplasia is presented. The clinical characteristics, diagnosis and management of this potentially lethal,

and still poorly understood, cardiopathy are discussed.
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INTRODUCCION

La displasia arritmogénica del ventriculo derecho (DAVD),
descrita en 1977 por Fontaine y cols’ es una enfermedad cardiaca
potencialmente letal, ain poco conocida y comprendida®3. Afecta
primariamente el ventriculo derecho (VD) y ha sido asociada a arrit-
mias, insuficiencia cardiaca y muerte subita. Se caracteriza por la
sustitucion de los miocitos por tejido fibroadiposo®* y la infiltracion
miocdrdica puede afectar el tabique interventricular y el ventriculo
izquierdo®. La prevalencia general es dificil de estimar, pues muchos
casos son diagnosticados postmortem; sin embargo, es la causa del
3% al 4% de muertes en deportistas y de un 5% de todas las muertes
subitas antes de los 65 afios® La predisposicion familiar fue descri-
ta en 1982 por Marcus y colsé, alrededor del 30% de los pacientes
diagnosticados refieren historia familiar>® y se ha identificado varias
alteraciones genéticas responsables’. A continuacidn describimos el
caso de una paciente que fue diagnosticada postmortem con DAVD.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente femenina de 54 afos de edad, sin antecedentes fami-
liares o personales patolégicos remarcables que, previo buen estado
general, consulté al servicio de emergencias por lipotimia. Tres dias
antes habia presentado un cuadro diarreico no mucosanguinolento,

asociado a nduseas, vémitos y sintomas gripales; negd dolor toraci-
co, disnea o palpitaciones. A su ingreso, en el exdmen fisico se en-
contré una paciente conciente, eupneica, hipotensa y taquicérdica
(PA= 70/50 mmHg, FC= 117 por minuto, saturaciéon de 0,=97% (a
aire ambiente), con pulsos periféricos filiformes, sin ingurgitacién
yugular. La auscultacion cardiaca revelé un corazén ritmico, taqui-
cardico, con ruidos cardiacos hipofonéticos. Los campos pulmonares
no presentaban ruidos agregados. El abdomen era timpanico difuso,
doloroso a la palpacion en cuadrantes superiores, sin signos de irrita-
cién peritoneal, masas o visceromegalias. Los miembros inferiores no
tenian edema. Los andlisis hematoldgicos y bioquimicos no mostra-
ron alteraciones significativas. En la radiografia de térax no se obser-
varon anomalias. El electrocardiograma (Fig. 1) mostré taquicardia
sinusal, complejos QRS de bajo voltaje y desviacién extrema del eje
QRS hacia la derecha, sin signos de isquemia aguda. En el ecocar-
diograma se documenté disfuncion sistélica biventricular severa; en
la pared libre de la auricula derecha se observé una lesiéon nodular
de bordes mal definidos, tabique interatrial engrosado y la pared li-
bre del VD engrosada, por infiltracion difusa hasta el infundibulo. La
pared libre del ventriculo izquierdo también se observé engrosada
y de aspecto granular. Se administrd terapia con volumen, sin res-
puesta por lo que se instituyd soporte vasopresor e inotrépico. La
paciente persistié hipotensa y fallecié 27 horas después de su ingre-
so por choque circulatorio.
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Fig. 1. Electrocardiograma de 12 derivaciones, al ingreso.

El estudio patolégico mostrd un corazén de 560 gramos que
luego de fijado pesd 290 gramos. Disecado, se observaron zonas di-
fusas de color amarillento en el miocardio, a ambos lados del corazon
(Fig. 2 A, B) y el estudio histoldgico documentd infiltracion de tejido
adiposo y fibroso en las zonas descritas. El compromiso abarcé todo
el ventriculo derecho y el tabique interatrial, tabique interventricular,
ambas auriculas y el ventriculo izquierdo estaban comprometidas
en forma decreciente. En todos los niveles se encontré infiltracion
fibroadiposa de predominio adiposo. Se identificé el Haz de His, tam-
bién rodeado de infiltracion fibroadiposa. Se realizé tincion de Rojo
Congo en miocardio, higado y riidn con resultado negativo. En el
miocardio, la tincién de tricrémico de Masson permitié ver el grado

de infiltracién de tejido fibroso, contrastando con la infiltracion adi-
posa (Fig. 2).

DISCUSION

La DAVD es una enfermedad miocardica caracterizada por in-
filtracion del miocardio del VD por tejido fibroadiposo, fibras de co-
lageno o ambos’; el sitio mas comun de la infiltracion se encuentra
entre el infundibulo anterior, el dpex y su porcion diafragmatica. Esta
encrucijada es denominada “tridngulo de la displasia’; que puede
evolucionar a dilataciones o aneurismas. En los casos tipicos existe
herencia familiar. Se han identificado diversas mutaciones genéticas
en los genes que codifican proteinas de las uniones especializadas

Fig. 2. Especimen anatomopatologico. Obsérvese las placas amarillentas en la auricula derecha (A), miocardio (B) y la presencia de fibrosis intersticial con la tincién de tricrémico (C).
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de adhesion intercelular, llamadas desmosomas, tales como la des-
moplaquina (6p24), placoglobina (17g21) y la placofilina-2 (12p11);
también se ha descrito mutaciones en el receptor de rianodina
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(1942)8°, relacionado al trasporte de calcio desde el reticulo sarco-
plasmatico durante la contraccion. La prevalencia de la enfermedad
es de 1: 1000 hasta 1:5000 y la tasa anual de mortalidad se estima
en un 3% sin tratamiento médico y en 1% con tratamiento farmaco-
l6gico, sin incluir la colocacion de un cardiodesfibrilador implanta-
ble. En Costa Rica se ha documentado un caso familiar, procedente
de la provincia de Guanacaste con mutacion en el gen que codifica
a la plakofilina-221°,

Los pacientes con DAVD pueden cursar con sintomas a cual-
quier edad. La evolucion natural de la enfermedad se caracteriza por
cuatro fases: fase oculta, con el paciente asintomatico; fase de mani-
festaciones clinicas secundarias a os trastornos del ritmo cardiaco;
fase de progresion, con signos y sintomas de insuficiencia ventricular

derecha y fase de insuficiencia cardiaca congestiva biventricular, de-
bida a dilatacion y pérdida de la funcién contractil, por lo que los
sintomas involucrados van desde palpitaciones, cansancio, disnea y
sincope hasta la muerte subita''. En algunos casos, el paro cardio-
respiratorio después de un esfuerzo fisico puede ser la forma de
presentacion inicial y otros se presentan con contracciones ventri-
culares prematuras o taquicardia ventricular con patrén de bloqueo
de la rama izquierda del haz de His, insuficiencia cardiaca derecha o
incluso insuficiencia cardiaca biventricular. Otras enfermedades con
hallazgos similares son la taquicardia del tracto de salida del VD, la
anomalia de Uhl, cardiomiopatia dilatada idiopatica, miocarditis fo-
cal del VD, cardiomiopatia inducida por el virus de inmunodeficiencia

Cuadro 1

Criterios diagnosticos de la displasia arritmogénica del ventriculo derecho

Grupo

1. Alteraciones estructurales y disfuncion
global y/o regional

Mayor

- Dilatacion severa y reduccién de la
fraccion de eyeccién del ventriculo
derecho sin (o leve) compromiso del
ventriculo izquierdo.

- Aneurismas localizados del ventriculo

Menor

Dilatacion global leve del ventriculo
derecho y reduccion leve de la fraccion
de eyeccion del ventriculo derecho.
Dilatacién segmentaria leve del
ventriculo derecho.

derecho. - Hipokinesia regional del ventriculo
- Dilatacion segmentaria severa del derecho.
ventriculo derecho.
2. Caracteristicas tisulares de las paredes - Reemplazo fibroadiposo del miocardio
en la biopsia endomiocérdica.
3. Anormalidades en el - Ondas Epsilon o prolongacion localizada - Potenciales tardios vistos en

electrocardiograma (despolarizacién/
conduccién)

4. Anormalidades en la repolarizacién
electrocardiografica

5. Arritmias

(=110 ms) del complejo QRS de V1-V3.

sefial promediada del monitoreo
electrocardiografico.

- OndasT invertidas (V2-V3) en >12 afios y
sin bloqueo de rama derecha del Haz de
His.

- Taquicardia ventricular tipo bloqueo de
rama izquierda sostenida o no sostenida
documentada en el electrocardiograma,
Holter o prueba de esfuerzo.

- Extrasistoles ventriculares frecuentes
(>1000/24 h) documentadas en
monitoreo Holter.

5. Historia familiar - Enfermedad familiar confirmada en - Historia familiar de muerte subita (<35

cirugia o autopsia

Modificado de la referencia 15.

anos) debido a sospecha de DAVD.
- Historia familiar (diagnéstico clinico
basado en estos criterios).
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humana, infarto aislado del VD, anomalia de Ebstein, sarcoidosis car-
diaca y metastasis de tumor carcinoide'. El diagndstico definitivo
requiere el hallazgo histolégico de tejido fibroadiposo's; hasta en 30-
75% de los casos'? hay evidencia histoldgica de compromiso fibroadi-
poso del ventriculo izquierdo. En el estudio mas grande publicado de
serie de casos de pacientes con DAVD', se document6 reemplazo
adiposo en todos los pacientes, desde el tabique interventricular o
surco interventricular anterior hacia la pared anterior del ventriculo
derecho, ademas de compromiso del ventriculo izquierdo en el 30%
de los casos. Las lesiones histoldgicas predominantes fueron fibrosis
intersticial y reemplazo adiposo, con infiltracidn fibrosa del haz de
His en la mayoria de los corazones.

El electrocardiograma puede ser de utilidad diagnostica, en el
contexto clinico adecuado: la presencia de ondas Epsilon, que con-
sisten en pequeiios empastamientos al final del complejo QRS, se
pueden encontrar hasta en 30% de los casos?; otros hallazgos no es-
pecificos son la inversiéon de onda T y ondas S prolongadas en las
derivaciones precordiales V1-V3. El ecocardiograma muestra como
hallazgos mas sugestivos y diagnésticos, la dilatacion o alteraciones
segmentarias de la motilidad parietal del VD, aneurismas localizados
de su pared libre; el miocardio ventricular afectado tiene una apa-
riencia ecogénica caracteristica o “brillantez” que refleja la presencia
de tejido adiposo o fibroso en la pared del VD. La resonancia mag-
nética nuclear permite un analisis morfofuncional de los ventriculos
y evidencia la presencia de tejido adiposo o fibroadiposo y ha sido
considerada por muchos como el estudio diagnéstico no invasivo
definitivo'™. Permite valorar la infiltracion del VD (hiperdensidad),
adelgazamiento difuso del miocardio, aneurismas o dilatacion de
la via de salida, alteraciones segmentarias de la contraccién y dis-
funcién sistélica o diastdlica global’. Se han establecido criterios
diagndsticos para esta enfermedad'® y para los familiares de primer
grado'”: los pacientes deben presentar dos criterios mayores, 0 un
criterio mayor y dos menores; o en su defecto, cuatro criterios meno-
res para el diagnéstico®'® (cuadro 1).

La estrategia terapéutica mdas importante es la prevencién de
la muerte subita. La actividad fisica extenuante debe ser contrain-
dicada® Se han identificado varios factores de riesgo como son el
paro cardiaco previo, sincope, personas jovenes, historia familiar,
participacion en deportes competitivos, taquicardia ventricular, dis-
funcién severa del VD, compromiso ventricular izquierdo y disper-
sion de 40 ms o mas en la duracién del QRS; sin embargo, su valor
prondstico auin no ha sido abordado’@. El tratamiento farmacoldgico
constituye la opcion inicial, utilizando antiarritmicos como el sota-
lol (primera linea), amiodarona (segunda linea), con respuesta tera-
péutica variable?’. El cardiodesfibrilador implantable estéd indicado
en pacientes que han tenido paro cardiaco, sincope, o taquicardia
ventricular hemodindmicamente poco tolerada a pesar del trata-
miento antiarritmico’®. La ablacion por radiofrecuencia puede ser
utilizada en casos de taquicardia ventricular persistente o refractaria
y en taquiarritmias frecuentes que provocan disparos del cardiodes-
fibrilador. Los resultados son 6ptimos en un 30-65% de los casos,
pero pueden surgir nuevos focos arritmogénicos? En pacientes con
insuficiencia cardiaca, el tratamiento incluye inhibidores de la enzi-
ma convertidora de la angiotensina, diuréticos, digital y anticoagu-
lantes. El transplante cardiaco es la opcidn terapéutica, en caso de
insuficiencia cardiaca congestiva refractaria o arritmias ventriculares
intratables®. La progresion de la enfermedad es incierta y puede ser
causa de muerte subita en atletas jévenes o constituir un hallazgo

incidental en necropsias de pacientes afosos. La comprensién de su
base genética, sus caracteristicas estructurales y funcionales permiti-
ré la busqueda de nuevas terapias de prevenciéon y manejo.

Agradecimiento: Al Dr. Guy Fontaine, por la revision de las fotos ma-
cro y microscopicas del tejido cardiaco y su criterio clinico.
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