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Resumen

Descripción del caso: Paciente de 33 años sin antecedentes patológicos sufrió una muerte súbita
de origen cardíaco durante una discusión familiar. El estudio post-mortem: parada cardio-
respiratoria por taquicardia ventricular maligna; estudio genético: mutación puntual en RYR2,
relacionada con taquicardia ventricular catecolaminérgica paroxística (TVCP). Estudio genético en
familiares de primer y segundo grado del fallecido identificó a la hija del caso-índice como portadora
de la mutación, asintomática hasta la actualidad.

Exploración y pruebas complementarias: La hija se estudió con: ECG (basal sin alteraciones),
ecocardiografía (descartando cardiopatía estructural), prueba de esfuerzo (detectando episodios de
taquicardia ventricular polimorfa bidireccional con frecuencias cardíacas mayores de 150 lpm y
recuperación de ritmo normal en reposo).

Orientación diagnóstica: Se confirma el diagnóstico de una canalopatía tipo TVCP en ella y se
empieza tratamiento con nadolol 20 mg/24h y flecainida 100 mg/24h. Actualmente permanece en
seguimiento por la unidad de arrítmias del Hospital Universitario Germans Trias i Pujol, valorando el
implante de un desfibrilador automático.

Diagnóstico diferencial: Otras causas de muerte súbita.

Comentario final: La canalopatía TVCP se caracteriza por la aparición de arritmias ventriculares
malignas en el contexto de un esfuerzo físico o estrés. Los portadores de alguna de las mutaciones
relacionadas con la entidad, presentan el riesgo de hasta un 30% de sufrir una muerte súbita antes
de los 40 años, lo que refleja la importancia de identificar a los portadores e instaurar el tratamiento
con beta-bloqueantes indefinido, con posibilidad de añadir flecainida o calcio-antagonistas, e
implantar un DAI como última opción. El tratamiento reduce, aunque no elimina del todo el riesgo de
muerte súbita. Dado que la ECG basal es normal y no hay cardiopatía estructural, la identificación se
basa en sospecha clínica, identificando a los familiares de los casos confirmados y también
considerarlo en el diagnóstico diferencial en casos de síncopes o muerte súbita resucitada, sobre
todo si éstas se producen en situaciones de esfuerzo físico o estrés.
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