&) ENFERMEDADES
°' & CARDIOVASCULARES
\ HEREDITARIAS

QAW

i oY

La guia para
pacientes y familiares

Editores

Dr. Roberto Barriales Villa
Dr. Jesus Zarauza Navarro

Coordinadores

Dr. José Maria Larraitaga Moreira
Dr. Luis Ruiz Guerrero

' e SERVIZO | Area Sanitaria da Coruiia e Cee
. , ' Valdecilla I_\;\ ] GALEGO
HAustraciones de Andrea Teire Lalderdn. Haspital Universitaria Margués de Vald de SAUDE




Primera edicion — 2020
A Coruina & Santander

Enfermedades cardiovasculares hereditarias. La guia para pacientes y familiares.
Copyright 2020
Reservados los derechos de publicacion y representacion por
Roberto Barriales Villa y Jesus Zarauza Navarro

ISBN 978-84-09-24712-7

Editado por:
Roberto Barriales Villa

Yy
Jesus Zarauza Navarro

Coordinadores:
Jose Maria Larrafhaga Moreira
Luis Ruiz Guerrero

Area Sanitaria da Coruiia e Cee

SERVIZO
Ilustraciones de Andrea Teira Calderdn. N\ GALEGO
de SAUDE




Editores

Dr. Roberto Barriales Villa, Hospital Universitario de A Corunfa.

y @rbarvil

Dr. JesUs Zarauza Navarro, Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.

y @JesusZarauza

Coordinadores

Dr. José Maria Larrafiaga Moreira, Hospital Universitario de A Corufa.

y @xenux88

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

y @LRGuerr




Autores

Dr. Roberto Barriales Villa, Cardidlogo especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular, responsable de la Unidad de Cardiopatias Familiares del Hospital
Universitario de A Corufia.

Dr. José Maria Larrafiaga Moreira, Cardidlogo especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular, en la Unidad de Cardiopatias Familiares del Hospital Universitario de
A Corufa.

Dra. Cayetana Barbeito, Cardidloga especialista en Imagen Cardiaca, pruebas funcionales y Cardiooncologia en el Hospital Universitario de A Coruiia.
Diana Josefa Castro Dios, Enfermera especialista en Cardiopatias Familiares, en el Hospital Universitario de A Coruiia.
Dr. Jesus Zarauza Navarro, Cardidlogo en Hospital Universitario Marqués del Valdecilla.

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Cardidlogo especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular, responsable de la Unidad de Cardiopatias Familiares del Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla, Santander.

Dr. Aritz Gil Ongay, Cardidlogo en el Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Dra. Miren Gonzalez Benito, Anestesidloga en el Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Dr. Gonzalo Martin Gorria, Cardidlogo en el Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Dra. Andrea Teira Calderén, Residente de Cardiologia, Hospital Universitario Marqués del Valdecilla.

Dr. Victor Expésito Garcia, Cardidlogo especialista en Arritmias y Electrofisiologia, en la Unidad de Arritmias del Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Dr. Pablo Elpidio Garcia Granja, Cardidlogo, especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular, Unidad de Arritmias y Cardiopatias Familiares en el Hospital Clinico
Universitario de Valladolid.

Dra. Maria Sandin Fuentes, Cardidloga, especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular, Unidad de Arritmias y Cardiopatias Familiares en el Hospital Clinico
Universitario de Valladolid.

Dr. Jorge Valdivia Cuadros, Cardiélogo en el Hospital Sierrallana, Torrelavega.

Dra. Helena Llamas Gémez, Cardidloga, especialista en Cardiopatias Familiares y Genética Cardiovascular. Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.
Dra. Sofia Gonzalez Lizarbe. Residente de Cardiologia, Hospital Universitario Marqués del Valdecilla

Dra. Teresa Borderias Villarroel. Residente de Cardiologia, Hospital Universitario Marqués del Valdecilla

Dr. Jose Luis Hernandez, Medicina Interna. Responsable de la Unidad de Lipidos del Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.



Antes de leer ...

.. la guia de enfermedades cardiovasculares hereditarias ..

intenta describir de forma sencilla y amena, para los pacientes y sus familiares, conceptos basicos de la
cardiologia, asi como las enfermedades cardiovasculares hereditarias mas comunes. También realiza un
repaso a los test diagndsticos que se realizan habitualmente en una evaluacidn cardiovascular, para que el
paciente pueda ir informado a realizarse las pruebas y tenga informacién fidedigna.

La informacion que se transmite en este texto es una guia general, de modo que es muy posible que usted
pueda encontrar variaciones en sus centros de referencia respecto a las recomendaciones que se dan o a
las formas de realizar las pruebas complementarias.

Este texto en ninglin momento reemplazara las recomendaciones y consejos que le dé su cardidlogo,
médico de referencia o enfermero/a en la consulta. Pretende, simplemente, ser un complemento mas en la

ayuda al paciente y su familia para entender mejor los procesos a los que se enfrenta.

Esperemos que sea de su agrado.



Prologo

Me han pedido que escriba un breve prélogo a este libro y me ha pillado, como a todos, viviendo estos raros tiempos de
confinamiento por esta pandemia que supera cualquier pesadilla que nos hubiéramos podido imaginar. Como todos, una parte de
este confinamiento nos ha permitido leer y ordenar cosas, y se ha dado la casualidad de que hoy he encontrado un viejo Manual
Oxford de Medicina General (Ed. Diaz de Santos, 1990) que habia comprado cuando inicié mi residencia alla por el siglo pasado.

En uno de los capitulos iniciales nos recomienda como debemos aconsejar al paciente y nos detalla cinco puntos que me gustaria
recordar:

1. Evitar la jerga médica.

2. Ayudar a los pacientes a recordar.

3. Poner la informacion por escrito.

4. Ser persuasivo.

5. Preguntas que nos debemos hacer cuando recetamos un tratamiento.

Los doctores Larrafiaga y Ruiz en este libro siguen a pie de la letra las 5 recomendaciones del manual de Oxford. Adema3s, se
centran en una parte de la Cardiologia, las Cardiopatias Familiares, que aun es desconocida para muchos médicos y pacientes. De
una manera clara, sencilla, amena y con ilustraciones demostrativas explican como son los sintomas, pruebas diagndsticas,
tratamientos y enfermedades en un lenguaje claro, visual y directo. Ademas, ofrece la posibilidad, en su formato digital, de
imprimir el capitulo en cuestidn para entregarselo al paciente en la consulta.

En fin, auguro que este libro sera imprescindible en nuestras consultas para ayudarnos a explicar las distintas cardiopatias
familiares a nuestros pacientes y espero que nos ayude a colaborar con el paciente en el alivio de su enfermedad. Y a los Dres.
Larrafiaga y Ruiz, s6lo me queda que felicitarles y desearles mucha suerte en este camino que han elegido y espero poder darles
un fuerte abrazo en cuanto pase todo esto. Y vuelvo para terminar al Manual de Oxford en una cita que recoge de Macbeth:

“Suceda lo que suceda, el tiempo y las horas pasan, aun en el dia mas duro”

Roberto Barriales Villa
A Coruiia, 27 de Abril de 2020
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1. ;COMO FUNCIONA
EL CORAZON?

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dra. Miren Gonzalez Benito

éDe qué se compone el corazéon y
como circula la sangre?

El corazdn es un odrgano formado por cuatro
camaras con capacidad para llenarse y vaciarse a
través de la contraccién y relajacion de los
musculos que componen sus paredes. Su funcidn
es el bombeo de la sangre hacia el resto del
cuerpo. La sangre entra al corazén a través de la
vena cava superior e inferior, en la auricula
derecha. La auricula derecha (AD), al igual que la
izquierda (Al), esta formada por paredes finas y su
tamanfo es menor que el de los ventriculos. Desde
la AD, la sangre atraviesa la valvula tricuspide,
que permite el paso hacia el ventriculo derecho
(vD) al tiempo que impide que la sangre
retroceda. Una vez en el VD, la sangre es eyectada
hacia los pulmones previo paso a través de la
valvula pulmonar (VP) y las arterias pulmonares.
En los pulmones, la sangre se carga de oxigeno y
vuelve al corazén a través de pequeias venas
pulmonares (VVPP) que conectan los pulmones
con la Al. La sangre pasara entonces desde la Al al
ventriculo izquierdo (VI) por la valvula mitral
(VM), para posteriormente ser eyectada a través
de la valvula aértica (AO) vy salir del corazén por la
arteria aorta.

La activacion de la contraccién y relajacion
organizada del musculo de las cuatro cdmaras
del corazoén, es dirigida por el sistema eléctrico
que se conoce como tejido de conduccion. Este
tejido se compone de unos nodos que dirigen los
impulsos, el nodo sinusal (NS) y el nodo auriculo-
ventricular (NAV) y por unas ramas que son
como autopistas de electricidad y conectan los
distintos puntos del musculo cardiaco para
transmitir las érdenes del impulso nervioso.

Para que los procesos bioldgicos que hacen que
funcionen las células del corazén se lleven a
cabo, es preciso que a todos los tejidos llegue
sangre con alto contenido en glucosa y oxigeno.
Esta sangre, llegard al musculo del corazén a
través de una red de pequeiias “tuberias” de
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Esquema de las cdmaras cardiacas

milimetros de didmetro que se conocen con el
nombre de arterias coronarias. Hay dos arterias
coronarias principales, la arteria coronaria
derecha vy la arteria coronaria izquierda, ambas
con multiples ramificaciones que llegan a todos
los puntos del corazén.

Todo el corazén se encuentra envuelto en un
“saco” natural que se conoce con el nombre de
pericardio. El pericardio es una membrana que
recubre el corazén. En condiciones normales,
entre el corazén vy el pericardio no existe ninglin
tejido o fluido interpuesto, estdn intimamente
relacionados.

En general, el latido cardiaco es ritmico, es decir,
existe la misma distancia entre varios latidos
consecutivos. La frecuencia del corazén varia,
siendo en reposo normal entre 45 y 100 latidos
por minuto (Ilpm), aunque situaciones de
nerviosismo la pueden acelerar y durante el
sueio es posible que se sitle por debajo incluso
de los 40 lpm.

El ritmo normal es establecido por el NS (el
marcapasos natural) en las auriculas vy
transmitido a los ventriculos a través del NAV,
que seria como la estacion central de control del
impulso.

Entre las auriculas estd el septo interauricular,
que puede presentar una  pequefia
comunicacién hasta en un 25% de la poblacion,
conocida como foramen oval permeable.
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2. ;:QUE ES UNA
CARDIOPATIA
FAMILIAR?

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

Cardiopatias familiares

Son enfermedades que afectan al corazén y que
tienen la caracteristica comun de que se heredan
dentro de la familia. EI motivo de que estas
enfermedades pasen de padres a hijos es que existe
una alteracién en el cddigo genético (el ADN) que
heredamos de nuestros progenitores y pasamos a
nuestra descendencia. En algunas ocasiones, el
defecto en el cddigo genético también se puede
producir por primera vez en el individuo que sufre la
enfermedad y no haberlo heredado previamente,
aunque en este caso, lo que si es seguro es que ese
defecto puede pasarlo a su descendencia con una
probabilidad del 50%. Por todo esto, es importante el
estudio de estas enfermedades no como un estudio
cardioldgico individual sino como un estudio de la
familia.

¢Qué tipos de cardiopatias familiares hay?

Hablamos de miocardiopatias cuando la afectacién
cardiaca afecta al musculo cardiaco y de canalopatias
cuando la enfermedad se produce por afectacion de
los canales o compuertas celulares que regulan el
paso de moléculas como el sodio, el calcio o el
potasio entre las células y el exterior de estas (proce-

so fundamental en la activacién eléctrica de las
células). Hay ocasiones en las que hay
coexistencia de afectacion muscular y de los
canales.

Por ultimo, hablamos de aortopatias hereditarias
cuando existen aneurismas o disecciones de aorta
en varios miembros de la familia.

Miocardiopatias

Miocardiopatia hipertréfica, el musculo del
corazén aumenta de grosor. Puede también tener
asociadas alteraciones de las valvulas.

Miocardiopatia dilatada, el musculo cardiaco se
va adelgazando Y perdiendo fuerza
progresivamente y el corazdn se dilata.

Miocardiopatia restrictiva, el musculo del
corazén se hace rigido y poco distensible,
impidiendo el adecuado llenado del ventriculo
izquierdo.

Miocardiopatia arritmogénica, el musculo del
corazén se va sustituyendo por tejido fibroso y a
veces graso, lo cual hace que sea propenso a
desarrollar arritmias malignas. La cldsica displasia
arritmogénica del ventriculo derecho hace
referencia a la afectacion de este ventriculo, a

través de la dilatacion y debilitacion de su
musculo.

Miocardiopatia no compactada, el musculo del
ventriculo izquierdo tiene una apariencia
particular con un aumento de la trabeculacion,

adquiriendo textura esponjosa. A veces se
puede asociar con miocardiopatia hipertréfica o
miocardiopatia dilatada.

Canalopatias

Sindrome de QT largo, suele identificarse en el
electrocardiograma porque la parte final del
latido eléctrico cardiaco correspondiente a la
“repolarizacion” o intervalo QT, es mas
prolongada de lo normal. Puede dar lugar a
arritmias malignas.

Sindrome de Brugada, es una alteracién
eléctrica en el corazén debida a disfuncion de los
canales de sodio generalmente. Puede dar lugar
a arritmias cardiacas.

Taquicardia Catecolaminérgica Polimorfica,
generalmente no suele detectarse ninguna
anomalia en el electrocardiograma pero, ante
situaciones de estrés, puede dar lugar a graves
alteraciones eléctricas y arritmias malignas.

En el estudio de las cardiopatias familiares es
fundamental la ayuda del paciente a la hora de
recopilar el  historial de enfermedades
relacionadas en la familia y poder construir un
arbol familiar o pedigri, que nos oriente en la
busqueda de la enfermedad hereditaria.




3. EL ARBOL
GENEALOGICO

Diana Josefa Castro Dios, Cristina Martinez Veira

¢Qué es un arbol genealdgico?

Es la representacién de los antecedentes familiares
de las diferentes generaciones de la persona que
padece la enfermedad.

éPor qué se hace un arbol genealdgico?

Las cardiopatias familiares tienen una base genética
y por tanto, el arbol de una familia nos permite la
reconstruccion precisa para determinar el patrén de
herencia y a los familiares que debemos estudiar.

En este tipo de enfermedades, ademads del
paciente, se debe estudiar a la familia y el arbol
genealdgico es la herramienta basica.

é¢Cuando se hace un arbol genealdgico?

El drbol es realizado en la primera visita del
paciente y es actualizado en cada una de sus
revisiones o de algun familiar del mismo.

¢Como se hace un arbol genealégico?

El arbol es realizado por personal médico y de
enfermeria en papel y posteriormente se traslada a
un formato electrénico. Se realiza mediante un
interrogatorio sistematico.

Se debe dibujar un arbol familiar de al menos 3
generaciones, preguntando una a una por posibles
enfermedades relacionadas con la enfermedad a
estudio.

éQué preguntas te realizaran?
Te van a realizar una serie de preguntas:

Aspectos demograficos: ¢cuantos hijos vy
hermanos tienes o has tenido?, éicémo se

llaman?, ¢dénde han nacido tus padres vy
cudntos hermanos han tenido?.

Aspecto médicos: ¢quién ha fallecido?, éa qué
afios y cual fue la causa?, ¢alguien mas en la
familia tiene problemas del corazén o ha
fallecido repentinamente? .

Por eso, es importante recabar la maxima
informacién posible de cara a la consulta para
realizar un arbol genealdgico lo mds completo y
fiel posible a la realidad de cada familia.

Finalmente, por supuesto, se garantizara la
confidencialidad de la informacion obtenida durante
la elaboracion del arbol familiar.

arbol

éQué significa cada simbolo del
genealdgico?

O_|_|:| Mujer-Hombre
Zl._'_D Fallecido-Vivo

D_I_. Sano-Afectado

u.._ Sujeto Indice o probando

O_I_D Casados (o emparejados)

D.,/_’_. Divorciados
7 A Primos u otra relacion familiar

Ejemplo de drbol genealdgico




4. GENETICA Y
HERENCIA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

Conceptos generales:

Genética: estudia los genes y como se heredan
rasgos fisicos (color de ojos, grupo sanguineo),
comportamientos y enfermedades.

Genes: se encuentran en el ndcleo de nuestras
células y son las instrucciones particulares de cada
una de ellas. Su informacién indica a nuestras
células cdmo comportarse y qué funcion tienen.

Genoma: conjunto de genes de una persona; seria
como el manual de instrucciones de nuestro
cuerpo.

Genotipo: combinacion particular de genes de una
persona (por ejemplo, 1 gen de ojos marrones y
otro de ojos azules).

Fenotipo: lo que en realidad se expresa y pasa en
nuestro cuerpo (en este ejemplo, tener ojos
marrones).

é¢Como se almacena la informacién en los genes?

Las células de nuestro cuerpo tienen un nucleo que
contiene todo el material genético, el cual se
almacena en forma de un material llamado ADN.

El ADN estd formado por 2 largas cadenas de
nucledtidos, que se enrollan formando una doble
hélice. Existen 4 tipos de nucledtidos que se
emparejan por parejas en funcién de sus bases
(Adenina-Timina, Citosina-Guanina), lo que permite

gue las 2 cadenas permanezcan unidas. Un gen esta
formado por una larga secuencia de pares de bases
(hasta 1 millén), mientras que en todo el genoma
existen mas de 3 billones de pares.

Para guardar tanta cantidad de ADN, este se
empaqueta en los cromosomas. Existen 46
cromosomas en total, que se agrupan en 22 pares
idénticos (llamados alelos), mientras que el 232 par
son los cromosomas sexuales (X e Y), que
determinan el sexo de una persona en funcién de
como se agrupen: XX serda una mujer y XY serd un
hombre.

éComo se lee la informacién de los genes?

Las “Ordenes” de los genes se traducen en forma de
proteinas que llevan a cabo wuna funcidn
determinada. Las proteinas son largas y complejas
estructuras formadas por aminoacidos, que llevan a
cabo la mayor parte del trabajo en nuestro cuerpo.
Ejemplos de proteinas son las hormonas, enzimas
(que pueden servir para digerir alimentos) o
anticuerpos (que nos defienden de infecciones).

CROMOSOMA

ADN DE DOSLE HEBRA

Almacenamiento de la informacion genética.

Para producir una proteina a partir de un gen, se
traduce su informacidn para crear aminodacidos. Los
nucledtidos que forman los genes se agrupan en
grupos de 3, llamados codones. En un proceso muy
complejo, estos codones se traducen, dando lugar
cada uno a un aminoacido distinto, que
posteriormente se unira a otros para formar una
proteina.

¢éComo se trasmite la informacidn a nuestros
hijos?

En cada espermatozoide, se almacena un conjunto
de 23 cromosomas del padre (uno al azar de cada
par de alelos). De la misma forma, en cada 6vulo, se
almacena un conjunto de 23 cromosomas de la
madre. La combinacién de ambos conjuntos tras la
fecundacién, determinara el genoma de nuestros
hijos.

Asi, dentro del ADN de una persona, existen 2

copias, llamadas alelos: una de la madre y otra del
padre; y sélo se expresard una de ellas.

Se habla de heterocigosis cuando las 2 copias de los
alelos son diferentes y de homocigosis cuando son
iguales.

Un alelo es dominante si siempre se expresa, tanto
en heterocigosis como homocigosis.

Un alelo es recesivo si solo se expresa si no hay otro
dominante. Se necesita que los 2 alelos sean iguales,
es decir, sélo se expresan en homocigosis.

Hablaremos de portador sano cuando una persona
tiene un alelo particular que no se ha expresado.




Tipos de herencia:

Autosomica dominante: aquellos que tengan el alelo
dominante (ya sea en hetero u homocigosis) tendran el rasgo
o enfermedad. Si uno de los padres lo tiene, la descendencia
tiene un >50% de heredarla. Por ejemplo, si el padre tiene
ojos marrones (Aa, dominante) y la madre ojos azules (aa,
recesivo), al menos el 50% de los hijos tendran ojos marrones
(Aa). Muchas enfermedades se heredan de manera
dominante.

Autosomica recesiva: solo aquellos que tengan los 2
alelos recesivos, es decir, que sean homocigotos, tendran el
rasgo o enfermedad. Si ninguno de los padres tienen la
caracteristica pero son portadores del alelo, un 25% de los
hijos la tendran y otro 50% seran portadores del alelo. En el
ejemplo anterior, si ambos padres son portadores del alelo
de ojos azules (aA/Aa), solo un 25% los tendra de este color
(aa). Las enfermedades de herencia recesiva son raras.

Ligada al cromosoma X: son enfermedades que se
encuentran solo en el cromosoma X. Los hombres, como
Unicamente tienen uno, siempre padeceran la enfermedad.
Ademas, ellos solo transmitirdn ese cromosoma a sus hijas.
Las mujeres, como tienen 2 cromosomas X, no padeceran
necesariamente la enfermedad (Xx). En esta situacién, el
50% de los hijos sufriran la enfermedad (xY), y el 50% de las
hijas seran portadoras (Xx). Las enfermedades con este tipo
de herencia son raras, pero no tanto como las recesivas.

Mitocondrial (matrilineal): existe ADN fuera del nucleo,
dentro de las mitocondrias (cuya funcidon es obtener la
energia para la célula). Este ADN mitocondrial solo es
transmitido por las mujeres (B), de tal manera que todos sus
hijos e hijas lo heredardn. Las enfermedades que presentan
este tipo de herencia son extremadamente raras.
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é¢Qué tipos de errores pueden tener los genes?

Los genes pueden sufrir cambios en sus pares de bases,
en su coédigo genético. Esta variacion de la normalidad es
lo que se llama una “variante genética”, que puede
producir o no enfermedad. Los cambios que se pueden
producir son diversos, pero en resumen, puede pasar que
un par de bases se borre (deleccién), se afiada uno a
mayores (insercion), o simplemente se cambie por otro
par de bases diferente. Esto puede dar lugar a cambios
en la proteina que “ordena” ese gen.

Una variante genética produce enfermedad cuando la
proteina resultante no funciona correctamente,
pudiendo funcionar de mas o de menos.

Lo tipico es que estas variantes genéticas se hereden de
uno de los padres y se expresen o no en funcién del tipo
de herencia. Sin embargo, a veces estos errores se
producen de manera espontanea en una persona. Es lo
qgue se llama mutaciéon de novo. En este caso, la
enfermedad no viene de ninguno de los padres, pero se
podria transmitir a la descendencia.

Por dltimo, tenemos que hablar de la penetrancia.
Aunque usted tenga una variante genética que cause
enfermedad y a pesar de que esta sea dominante, no
siempre se expresa, dependiendo de otros factores
genéticos, de factores medioambientales y del estilo de
vida para que la enfermedad se produzca.



5. MUERTE SUBITA
CARDIACA

Dr. Pablo E. Garcia-Granja, Dra. Maria Sandin

Concepto

La muerte subita se define como el fallecimiento
inesperado que acontece antes de una hora desde el
inicio de los sintomas. En caso de muerte subita no
presenciada, se amplia el intervalo a 24 horas tras el
ultimo contacto vivo.

La primera causa de muerte subita es el origen
cardiaco y representa el 25% de la mortalidad global,

con una incidencia de 5,4/100000 habitantes/afio en
menores de 55 afios.

Sancdres Telra Colderbe,

Causas

Las causas son variadas y solo un porcentaje de
ellas se deben a -cardiopatias de origen
hereditario. En mayores de 35 afios, la causa
mas frecuente es la enfermedad coronaria, es
decir, los infartos. Sin embargo, en menores de
35 ainos, las cardiopatias de origen familiar
engloban la mayoria de casos.

En general, dentro de todas las causas de

muerte subita podemos encontrar:

* Miocardiopatias: enfermedades del musculo
cardiaco como las miocardiopatias
hipertrofica, dilatada, restrictiva,
arritmogénica y no compactada.

* Canalopatias: enfermedades de los canales
iénicos como el sindrome de Brugada, el
sindrome de QT largo, la taquicardia
ventricular catecolaminérgica...

* Enfermedades de la aorta: como el sindrome
de Marfan, el sindrome de Loeys-dietz,
sindromes  hereditarios de aneurismas
aorticos...

* Enfermedad coronaria: por depdsito de
colesterol en las arterias que dan flujo al
corazén. A partir de los 35 afos, se
incrementa exponencialmente su incidencia.

* Otras: miocarditis, diseccion de aorta,
tromboembolismo pulmonar, origen anémalo
de las coronarias...

Es fundamental establecer la causa de la muerte
subita para decidir si hay que realizar o no un
estudio a los familiares.

Diagnéstico

La prueba fundamental que debe realizarse para
llegar al diagndstico de la muerte subita es la
AUTOPSIA.

La poblacién debe concienciarse de Ia
importancia de realizar la autopsia en caso de un
fallecimiento por muerte subita. A pesar de que
parece menos doloroso el enterramiento precoz
del fallecido, este estudio puede permitir el
diagndstico de certeza de la causa de la muerte y
aportar gran informacion para el estudio
posterior de la familia.

La autopsia comprende 2 partes:

* Autopsia forense: estudio macroscépico vy
microscopico del corazén vy el resto de érganos
del fallecido.

* Autopsia molecular: idealmente en ADN
obtenido de sangre del fallecido. Con Ia
tecnologia actual se pueden analizar un gran
numero de genes relacionados con la muerte
subita.

Es preciso saber que la autopsia es negativa
hasta en un 30-40% de los casos de muerte
subita, a pesar de un riguroso analisis post-
mortem. Existen cardiopatias hereditarias que no
pueden ser detectadas en la autopsia forense
como las canalopatias o determinadas formas de
miocardiopatias. Estos casos de muerte subita
con autopsia forense negativa se conocen como
muerte subita cardiaca de origen arritmico y hay
que evaluar a los familiares para poder llegar a un
diagndstico concreto.




Estudio de familiares

Los familiares de primer grado (padres,
hermanos e hijos) de un paciente fallecido de
forma subita deben realizarse un estudio
cardioldgico completo en todos los siguientes
supuestos:

* Autopsia con diagnédstico de miocardiopatia
de causa genética: hipertréfica, dilatada,
arritmogénica, restrictiva y no compactada.

* Autopsia con diagndstico de enfermedad de
la aorta, especialmente en caso de pacientes
jovenes.

e Autopsia negativa: muerte no explicada o
muerte subita cardiaca de origen arritmico.

* Autopsia no realizada: muerte subita
cardiaca no explicada.

El protocolo de estudio puede variar segun el

centro responsable, pero el estudio basico debe

incluir la evaluacién de todos los siguientes

puntos, que puede realizarse en una Unica

consulta:

* Recoger la maxima informacion del fallecido
y del evento fatal.

“L"autopsie”, Paul Cezanne 1869

+ Arbol familiar de 3 generaciones.
* Historia clinica.

* Exploracién fisica.

* Electrocardiograma.

* Ecocardiograma.

Dependiendo de los hallazgos de la autopsia,
pueden ser necesarios pruebas diagndsticas
concretas como la resonancia cardiaca o el TAC
cardiaco, sobre todo en casos de enfermedades
de la aorta o miocardiopatias concretas.

Finalmente, en casos con autopsia negativa o no
realizada existen una serie de pruebas
especiales con el fin de determinar la presencia
de canalopatias: electrocardiogramas especiales,
prueba de esfuerzo, holter-ECG de 24 horas y
test farmacoldgicos.

El estudio genético solo debe realizarse en

familiares de un paciente fallecido de muerte

subita en los siguientes 2 supuestos:

* Estudio genético positivo en el paciente
fallecido de muerte subita.

* Estudio cardiolégico con diagndstico de
cardiopatia de origen hereditario en el
familiar estudiado.

Seguimiento de familiares

El estudio de los familiares de primer grado debe
iniciarse de forma precoz tras el fallecimiento
del caso indice.

Existe mas controversia respecto a la edad de
inicio del estudio en la poblaciéon pediatrica y la
actuacién depende del tipo de cardiopatia. De
forma general la recomendacién seria:

* Miocardiopatias y enfermedades de la
aorta: inicio de los estudios cardioldgicos y
posibilidad de estudio genético a los 10-12
anos. Los estudios pueden realizarse antes
en casos concretos, pero en general se trata
de cardiopatias que no suelen presentarse
antes de esta edad y en las que no se
dispone de tratamientos especificos que
modifiquen el curso clinico de la misma.

* Canalopatias y estudio cardioldgico
negativo: realizacion de estudios de forma
precoz. En este escenario la identificacidn
precoz de pacientes afectados permite
cambiar hdbitos de vida e iniciar
tratamientos especificos que han
demostrado mejorar el prondstico de la
enfermedad.

Respecto al seguimiento de los familiares, va a
depender del estudio genético:

- En presencia de estudio genético positivo los
familiares de primer grado con estudio
negativo no precisan seguimiento
cardioldgico, ni tampoco lo precisarda su
descendencia.

- En caso de resultado genético no realizado o
no concluyente se realizard un seguimiento
de acuerdo a la cardiopatia de base:

* Miocardiopatias y enfermedades de la
aorta: seguimiento hasta los 50-60 anos de
edad.

* Canalopatias y estudio cardiolégico
negativo: Unica valoracion o seguimiento
hasta los 40 afios.



6. ;COMO SE REALIZA

UNA RCP BASICA?

Dra. Miren Gonzdlez Benito, Dr. Luis Ruiz Guerrero

Mensajes Clave

- Actua con rapidez.
- Marca el 112, pide ayuda.

- Identifica al paciente con parada
cardiorrespiratoria.
- Comienza las compresiones toracicas cuanto

antes.

Esquema con explicacién
https://www.cruzroja.es/prevencion/hogar 09.html.

é¢Como detectar
cardiorrespiratoria?

una parada

La parada cardiorrespiratoria (conocida por sus siglas
como PCR) es una pérdida brusca e inesperada del
pulso y del conocimiento debido a un fallo de la
capacidad del corazén para bombear sangre al
cerebro y al resto del organismo. Debemos
sospecharla siempre que estemos ante una persona
inconsciente y que no respire espontaneamente. Es
potencialmente reversible.

é¢Qué es la RCP?

RCP significa resucitacion cardiopulmonar y
puede salvar vidas, ya que es la manera de hacer
qgue vuelvan a circular la sangre y el oxigeno
hacia el organismo de un corazéon que ha sufrido
una parada, evitando asi que el cerebro y otros
drganos queden “sin riego” y se dafen.

¢Como actuar ante una PCR?

Los siguientes pasos son las Recomendaciones
para la Resucitacion del Consejo Europeo de
Resucitacidn del afio 2015:

ANTES DE ACTUAR

- Deberemos asegurarnos de que tanto la
victima como nosotros estemos fuera de
peligro.

- Comprobar el estado de consciencia de la
victima y buscar la presencia de signos vitales
como ronquidos, intento de respiracidn,
balbuceo, etc.

- Deberemos llamar a la victima, preguntarle si
se encuentra bien y estimularle suavemente.

Si RESPONDE: dejaremos a la victima en la
posicion en la que se encuentra o en posicion
lateral de seguridad y llamaremos al 112 o
buscaremos ayuda.

Si NO responde: SOLICITAREMOS AYUDA (DA LA
VOZ DE ALARMA) vy realizaremos los siguientes
pasos:

PASOS A SEGUIR
PASO N2 1: ABRE LA ViA AEREA:

- Colocaremos la victima boca arriba.

- Maniobra Frente- Mentdn: colocaremos una
mano encima de su frente y echaremos la
cabeza suavemente hacia atras, elevando la
barbilla utilizando la punta de los dedos de la
otra mano (asi se evita que la lengua impida
el paso del aire a los pulmones).

PASO N‘-’2: COMPRUEBA SI RESPIRA CON
NORMALIDAD.

En 10 SEGUNDOS...

- VER si tiene movimiento de respiracion.
- OIR ruidos respiratorios.

- SENTIR su aire en la mejilla.

iS| DUDAS, ACTUA COMO SI LA RESPIRACION
NO FUESE NORMAL!

SI LA RESPIRACION NO ES NORMAL, ACTIVA EL

SISTEMA DE EMERGENCIA LLAMANDO AL 112 0O

PIDE AYUDA, YA QUE ESTAS ANTE UNA VICTIMA
EN PARO CARDIORRESPIRATORIO.

Indica: Tu nombre, lugar del incidente y que hay
una victima en parada cardiorrespiratoria y
empiezas maniobras de RCP (toda persona
puede realizar la RCP, incluso si nunca lo ha
hecho antes ni ha recibido entrenamiento).




PASO N‘-’3: EMPIEZA LA RCP:

* Inicia 30 compresiones toracicas.

- Arrodillate al lado de la victima.

- Coloca el talén de la mano en el centro del
pecho.

- Coloca el talén de la otra mano encima.

- Entrelaza los dedos.

- Coloca los brazos rectos.

- Comprime el pecho a un ritmo de 100
compresiones por minuto con una profundidad
de 5 cm (se puede seguir mentalmente el ritmo
de la cancidn “Staying Alive” de los Bee Gees o
de la “Macarena”).

* Da 2 respiraciones de rescate.

- Abre la via aérea (maniobra Frente-Menton).
- Pinza la nariz de la victima, coloca tus labios
sellando los suyos e insufla aire durante 1
segundo, observando cémo se eleva el pecho
de la victima.

- Separa tu boca y repite.

ALTERNA 30 COMPRESIONES CON 2
RESPIRACIONES o SOLO COMPRESIONES
TORACICAS DE FORMA CONTINUA

Si hay 2 reanimadores, se intercambiaran cada
2 minutos (5 ciclos de 30:2).

Se debe reducir al minimo las interrupciones
entre las compresiones tordcicas.

Andrea Teira Colderdn.

Andrea Teira Calderam,

Compresiones tordcicas.

Respiraciones de rescate.

Se aconseja que las personas que no
saben  realizar resucitacién cardiopulmonar
utilicen “solo las manos”, es decir, que solo
hagan compresiones y no se preocupen por la
via respiratoria o respiracion boca a boca.

PASO N¢ 4: DESCARGA

- Si es posible envie a alguien a buscar un
Desfibrilador Externo Automatizado (DEA) vy
traerlo. Si te encuentras solo, no abandonar a la
victima.

- Tan pronto como llegue el DEA, ponerlo en
funcionamiento y aplicar los parches adhesivos
en el pecho desnudo del paciente.

- Si hay dos reanimadores deben continuarse las
maniobras de RCP durante la colocacién de los
parches.

- Asegurarse de que nadie toca a la victima
mientras el DEA realiza el analisis del ritmo vy al
apretar el botén de descarga si lo indica el
aparato.

- Reiniciar la RCP inmediatamente.

DEA o desfibrilador externo
automadtico.







7. EL SINCOPE

Dr. Aritz Gil Ongay, Dr. Victor Expdsito Garcia

éQué es?

Es un desmayo transitorio (pérdida de
consciencia) producida por bajo riego sanguineo
cerebral. Caracteristicamente suele ser de inicio

rapido, corta duracién (1-2 minutos) y
recuperacion espontanea completa.

éSon todos iguales? ¢ Qué tipos hay?

Reflejo

El sincope vasovagal es el mas frecuente de todos.

Entra dentro del grupo de los llamados sincopes
reflejos.

1 de cada 4 personas tendra uno a lo largo de su
vida.

éCual es la causa?

Puede estar causado por bajadas de tensién
transitorias, arritmias cardiacas (ritmos rapidos y
lentos), enfermedades de las vélvulas cardiacas,
enfermedades nerviosas, la deshidratacion, la tos
u otros gestos.

SINCOPE VASOVAGAL

Como hemos comentado es el tipo de sincope
mas frecuente. Habitualmente llegar a su
diagndstico es facil, pero en ocasiones resulta
complicado, dado que se puede confundir con
crisis convulsivas o con problemas cardiacos.

Desencadenantes
Sintomas de
«alarma»

Situaciones que lo desencadenan y que orientan a
este tipo de sincope son: largos periodos de pie, el
dolor o ver sangre. El test de mesa basculante es
una prueba no invasiva que se puede utilizar para
reproducir el sincope y llegar asi al diagndstico.

Otras caracteristicas que orientan dicho origen son
los sintomas de alarma antes de que se produzca
el desmayo: vision borrosa, sudoracién, sensacion
nauseosa o palidez cutanea.

Después de esos sintomas de «aviso», la persona
suele perder la consciencia, tipicamente durante
menos de 1 minuto y se recupera de forma rdpida
y completa.

La CAUSA es una interpretacion «errénea» de un
estimulo cerebral mediante la cual los vasos
sanguineos del cuerpo se dilatan y el ritmo
cardiaco se enlentece. Debido a ello, no hay
suficiente presion para que llegue sangre al cerebro,
deja de funcionar y con ello se pierde la consciencia
cayendo al suelo. La posiciéon horizontal ayuda a
que se recupere de nuevo el riego cerebral.

Posicidbn de sequridad

Andres Talra Caldarom,

é¢Como actuar?
Evitar los desencadenantes

Las personas con tendencia a padecer este tipo de
sincopes deberian evitar situaciones en las que se
encuentren mucho tiempo de pie y en ambientes
calurosos, avisar al personal de enfermeria con las
extracciones sanguineas y estar en sobre aviso ante
cualquier otra situacion que se haya reconocido
previamente como desencadenante.

- Mantener un buen estado de hidratacién (unos 2L
de liquidos claros diarios) es aconsejable y una dieta
con sal en las comidas (siempre que no padezca
una enfermedad cardiaca que lo contraindique).

- Un indicador bueno del estado de hidratacién es el
color de tu orina, la cual debe ser poco amarillenta.




Maniobras contra los «sintomas de
alarma»

Siempre que sea posible, lo mejor es tumbarse y

en caso de no ser posible por la situacion,
sentarse en una silla o en el suelo.

Piernas cruzadas: estando de pie. Cruza una
pierna sobre la otra y apriétalas enérgicamente.
Con esto conseguiremos bombear gran parte de la
sangre contenida en los grandes musculos de las
piernas hacia la zona alta de nuestro cuerpo.

Tension de los brazos: agarrate las manos con los
dedos en forma de garra. Tira de cada brazo en
direccion contraria con fuerza. En esta ocasion,
sera toda la sangre contenida en los brazos la que
por un efecto mecdnico sera bombeada hacia la
zona alta del cuerpo.

Apretdn de manos: si dispones de una pelota de
goma, esto es lo ideal. Apriétala con la mano con
fuerza varias veces. Haremos trabajar a los
musculos del antebrazo consiguiendo el mismo
efecto que con la maniobra anterior.

Tras el sincope

Mantén la calma. En menos de un minuto deberia
de recuperarse la consciencia. En caso contrario,
pide ayuda.

DUDAS FRECUENTES DEL SINCOPE
¢Es peligroso?

En la mayoria de los casos, no, dada la naturaleza
«benigna» del mismo. A pesar de ello, uno de los
peligros mas importantes es la propia caida al suelo
con el desmayo y el riesgo de golpearse con algo. Por
ello es tan importante reconocer los sintomas de
alarma.

En otros casos, el sincope puede ser un sintoma de
una enfermedad subyacente. En funcidon de ello
podrd ser mas o menos peligroso.

Los que tienen causa cardiaca implican mayor riesgo.

¢Qué pruebas me pueden realizar para llegar al
diagndstico?

Lo mas importante es realizar una buena historia de
lo sucedido completandola con todos sus
antecedentes personales y una exploracion fisica. El
electrocardiograma también es importante. En
funcion de los hallazgos anteriores podria estar
recomendado la valoracién por un cardidlogo, quien
podria realizar otras pruebas como un Holter-ECG
(monitoriza el ritmo cardiaco) o un ecocardiograma.

éVoy a tener que tomar pastillas?

Lo principal en el sincope vasovagal son las medidas
preventivas. Con una buena hidratacién suele ser
suficiente. En casos excepcionales puede ser
necesario tratamiento farmacoldgico.




8. EL DOLOR
TORACICO y LA
DISNEA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira; Dra. Cayetana Barbeito Caamarfio

¢Qué es el dolor toracico?

El dolor toracico o en el pecho puede tener
diferentes causas. Es importante que describa
correctamente sus caracteristicas para poder
identificar la causa con la mayor certeza posible.

éCudles son sus posibles causas?

* Osteomuscular: es la mas frecuente, como
una contractura. El dolor aparece con ciertos
movimientos, se localiza facilmente, a veces
como un pinchazo y alivia con el masaje de la
zona. Puede durar desde segundos a
semanas y alivia con analgésicos.

* Inflamatorio: el dolor puede aumentar al
respirar profundo y empeorar al estar
acostado. Frecuentemente se describe como
un pinchazo.

* Digestiva: el dolor aumenta o alivia después
de las comidas y suele localizarse en la boca
del estdmago. Se describe como un “ardor”.

* Cardiaco o “angina de pecho”: tiene
diferentes causas y es el mds importante que
hay que identificar, sus caracteristicas son:

1. Sensacién de “presion” en el
pecho, no localizada en un punto.

El dolor se va al brazo izquierdo y a

la mandibula y se puede

acompafar de sudor frio y nauseas.

3. Se desencadena con algun esfuerzo

fisico y cede al descansar.
Asi, un dolor que dura segundos, nota como un
pinchazo o que aumenta después de las
comidas, es poco probable que sea del corazén.

éQué estudios puede precisar?

Es variable en funcién de su edad, sexo y las
caracteristicas del dolor. Puede ser que no sea
necesario realizar ningln estudio o que con
realizar una analitica, una radiografia del térax y
un electrocardiograma sea suficiente. En casos
de sospecha de origen cardiaco, le podran
ofrecer realizar una prueba de esfuerzo, un TAC
u otras pruebas para descartarlo.

éQué hacer si el dolor no cede?

Si tiene un dolor intenso de comienzo brusco,
sobre todo si se acompaiia de mareos o disnea,
lo mejor es que avise a una ambulancia (061)
sin demora y sea valorado urgentemente.

Aindrea Telra Calderim,

é¢Qué es la disnea?

La disnea es lo que cominmente conocemos como
“fatiga” o “falta de aire”, ya sea en reposo o al
hacer algun esfuerzo. El cansancio generalizado no
es disnea y no tiene origen cardiaco en general.

¢Cuales son sus posibles causas?

Existe un amplio abanico de posibles causas, como

por ejemplo:

* Respiratorio: si usted ha fumado o padece de los
bronquios y la fatiga aparece con esfuerzo.

* Ansiedad: si tiene mucho estrés o
preocupaciones Ultimamente, puede notar
disnea de comienzo en reposo.

* Cardiaco: si usted padece del corazén o ha ido
en aumento, tipicamente se muestra con algun
esfuerzo.

* Falta de entrenamiento: si usted tiene una vida
sedentaria o tiene sobrepeso, notard fatiga con
esfuerzos que mejorara al adelgazar y entrenar.

¢Qué estudios puede precisar?

De nuevo es variable. Puede no ser necesario
realizar ningln estudio o ser necesario realizar
analitica, radiografia, electrocardiograma,
espirometria (prueba de soplar para descartar
problemas pulmonares), prueba de esfuerzo... Todo
en funcién de lo que se sospeche.

é¢Cuando debo consultar urgentemente?

Si comienza con disnea de inicio brusco, sobre
todo si se acompaiia de mareos o dolor toracico,
lo mejor es que avise a una ambulancia (061) sin

demora y sea valorado urgentemente.




9. PALPITACIONES.

:QUE ES UNA
ARRITMIA?

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

El ritmo normal

El ritmo o paso normal del corazdén es marcado
por el marcapasos natural que se llama nodo
sinusal (NS) y que se encuentra en la auricula
derecha (AD) (representado como un rayo en la
figura). Marca nuestra frecuencia cardiaca. La
frecuencia (latidos por minuto o Ipm) normal se
encuentra entre 60 y 100 en reposo y puede
aumentar con el ejercicio o el estrés y ser menor
en algunos casos como en deportistas.

La electricidad originada por el NS se propaga
inicialmente por las auriculas a través de sus
células para hacer que estas se contraigan y las
auriculas llenen de sangre los ventriculos.
Después, la electricidad pasa a los ventriculos y
se propaga por todas sus células. Esto se conoce
como despolarizacidon y hace que las células de
los ventriculos se activen y se contraigan para
“exprimir” el corazén y que la sangre sea
bombeada.

Las arritmias son, por tanto, ritmos o modos de
propagacioén de la electricidad que se alejan de
los pardmetros normales explicados
anteriormente.

Tipos de arritmias

Hay varias formas de clasificar las arritmias de
forma didactica.

Una de ellas seria la de diferenciar segtin el lugar
donde se produce la arritmia.

- Arritmias auriculares: las que se originan en
las auriculas. Aqui podemos tener Ia
fibrilacion auricular, el flutter auricular y la
taquicardia auricular.

- Arritmias ventriculares: donde podemos
diferenciar entre las extrasistoles
ventriculares, las taquicardias ventriculares, y
la fibrilacién ventricular.

VENA CAVA SUPERIOR

VENAS FULMOMNARES

Ut

AURECULA IZQUIERTA
ARICULA DERECHA

OREIVELA 0 APENTICE
AURICULAR IZGUICRDO
VIENA CAVA INFCRIOR

VENTRECULO DERECHD )
VENTRICULO IZRUIERDO

Andrea Teira Calderfu,

“Electricidad” del corazon

Otra forma de clasificarlo seria entre arritmias
malignas (aquellas que pueden producir muerte
sUbita por parada cardiaca) y benignas (aquellas
cuyo desenlace no es el de la parada cardiaca).
Dentro de las malignas, tenemos la taquicardia
ventricular, fibrilacién y flutter ventricular y el
bloqueo auriculo-ventricular avanzado.

También podemos distinguirlas en funcién de la
frecuencia cardiaca que manifiestan:

- Bradiarritmias: cuando la frecuencia cardiaca
es inferior a 60 lpm. Dentro de estas estarian
los bloqueos auriculo-ventriculares.

- Taquiarritmias: cuando la frecuencia es
superior a 100 Ipm.

Segun su duracion, pueden ser intermitentes o
paroxisticas, permanentes, sostenidas, no
sostenidas, etc.

Segun el intervalo entre un latido y otro,
podemos decir que la arritmia es:

- Ritmica, cuando el intervalo entre latidos es
el mismo de forma constante.
- Arritmica, cuando este es irregular.

Algunas arritmias se desencadenan con mas
facilidad durante esfuerzos o estrés, otras mas
durante el sueiio y algunas no tienen una clara
correlacién causal.

Serd importante descartar, en cualquier caso,
que la arritmia lleve asociada alguna
anomalia cardiaca estructural
(valvular, muscular, etc).




Arritmias

A continuacién, un listado de las arritmias que
pueden aparecer en el corazon (se explicaran por
separado en los respectivos temas de este libro):

- Extrasistole auricular.

- Taquicardia sinusal.

- Bradicardia sinusal.

- Taquicardia auricular.

- Fibrilacion auricular.

- Flutter auricular.

- Taquicardia intranodal.

- Taquicardia por via accesoria.
- Bloqueo auriculo-ventricular.
- Extrasistole ventricular.

- Taquicardia ventricular.

- Fibrilaciéon ventricular.

¢Como medirme la frecuencia cardiaca?

Cada latido impulsa sangre a través de las arterias
y el pulso se puede detectar en zonas como el
cuello o la muiieca. Generalmente, cada pulso
corresponde a un latido pero, en caso de
arritimia, esto puede no ser fiable. Es decir, la
medicién de frecuencia cardiaca solo serd 100%
fiable si se mide con un electrocardiograma.
Incluso los aparatos de toma de tension arterial o
los relojes con pulsdmetro pueden fallar ante
determinados ritmos cardiacos.

Toma de pulso en arteria radial.

¢Y si mi pulso es irregular?

Si usted nota el pulso irregular durante varios
segundos, lo mas posible es que se deba a lo que
llamamos extrasistole y no sea nada de
importancia. Si se mantiene durante mas tiempo,
es conveniente que se realice un
electrocardiograma en su centro de salud para
documentar el ritmo.

Palpitaciones o latidos ectopicos, équé
son?

El término palpitacién se usa para describir la
sensaciéon de un latido cardiaco, generalmente
mas fuerte y “desacompasado”, motivo por el
cual se percibe. A veces, se relata también como
falta de latido, vuelco o golpe fuerte en el
pecho. En ocasiones, se nota en el cuello o se
siente en la cabeza cuando la persona estd
tumbada y en silencio.

Es algo muy comun en la poblaciéon general y no
es peligroso o preocupante.

Ante situaciones de estrés o después de hacer
esfuerzo también se puede notar. Asi mismo,
tomar cafeina, alcohol o tabaco pueden
favorecer su aparicion.

Los latidos extra, prematuros o ectdpicos son
iniciados por zonas del corazén “mas excitadas”
diferentes al latido sinusal normal. Pueden ser
latidos prematuros auriculares o ventriculares.
Por lo general y de forma aislada, no tienen
importancia.

La forma de detectarlos y documentarlos mas
adecuada es un electrocardiograma y un holter-
ECG, pero no suele ser necesario llegar a realizar
dichas pruebas habitualmente.

Tampoco suele requerir tratamiento, a menos
que la frecuencia sea muy elevada o haya una
enfermedad cardiaca subyacente, en cuyo caso
se pueden utilizar farmacos como los
betabloqueantes.



10. ARRITMIAS

SUPRAVENTRICULARES

Dr. J. Valdivia Cuadros, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

¢Qué es un arritmia supraventricular?

El ritmo normal del corazén se origina en el nodo
sinusal. Los latidos que se producen por encima de los
ventriculos, en la auricula o nodo auriculoventricular,
se denominan supraventriculares.

Tipos de arritmias supraventriculares:

* Extrasistoles supraventriculares (ESV): son
contracciones auriculares prematuras que se
adelantan al latido normal. Se pueden tratar con
betabloqueantes.

* Arritmia sinusal respiratoria: es fisioldgica y no
requiere ningln tratamiento.

* Taquicardia sinusal inapropiada: el nodo sinusal
descarga a > 100lpm de media en todo el dia y no se

encuentra una causa como anemia, fiebre,
alteraciones  del  tiroides. Se trata con
betabloqueantes o ivabradina.

* Taquicardias supraventriculares: cuando |Ia

frecuencia cardiaca es superior a 100 Ipm y son
sostenidas en el tiempo. Las principales son:

v’ Taquicardia intranodal (TIN): de inicio y fin
subito. Son rdpidas y sintomaticas. Se suelen
irradiar al cuello. Se toleran bien, si no se tiene
una cardiopatia. Se produce por existir 2
“caminos” en el nodo auriculoventricular.

v’ Taquicardia por via accesoria (Wolff-Parkinson-
White o WPW): los sintomas son similares a la
TIN. Se produce por existir un camino alternativo

Circuito eléctrico amormal en el
Sincdreme de Wolf-Farkinson-ihite

Circulbo elictrico normal

sudrua Tairs Caldarbss

a la conduccion eléctrica normal entre auriculas
y ventriculos. Se caracteriza porque este
camino se puede ver en el ECG en forma de lo
que llamamos “onda delta”.

v' Taquicardia auricular: suelen ser persistentes y
se asocian a bronquitis crénica o
hipertiroidismo. Hay que usar farmacos para
reducir su frecuencia y si no mejoran, se
pueden ablacionar.

v" Fibrilacién y Flutter auricular: ver capitulo
correspondiente.

Tratamiento:
Maniobra de Valsalva:

La TIN y el WPW pueden ceder tras realizar una

maniobra de Valsalva. El paciente debe aprender

a realizarlas para cortar los episodios por si

mismo sin tratamiento. Si no ceden, debera

acudir a urgencias. Esta se puede realizar de
varias maneras, las mas comunes:

a) Inspirar aire e intentar expulsarlo hinchando
los carrillos con la boca y la nariz cerrada
durante al menos 10 segundos (como para
desatascar oidos).

b) Apretar la barriga fuerte como si se hiciera de
vientre, durante al menos 10 segundos.

Farmacos antiarritmicos:

Han demostrado ser eficaces en disminuir la
frecuencia de cada tipo de arritmia
supraventricular:

* Betabloqueantes.

* Verapamilo y diltiazem.

e Otros (flecainida, amiodarona...)

Ablacién por radiofrecuencia:

Es como un cateterismo en el que se usa un
electrocatéter para estudiar el mecanismo por el
que se produce la arritmia. Después se utiliza calor
o frio para quemar la estructura anatémica
responsable. Una vez finalizada la ablacion se
comprueba la no inducibilidad (o produccion) de la
arritmia y termina el procedimiento.

Se considera como terapia de primera linea para
casos muy sintomaticos o tras el fracaso de los
farmacos, siempre que el paciente lo desee,
teniendo en cuenta que es un procedimiento
invasivo. Suele conseguirse el éxito en >80% de los
casos simples, excluyendo la fibrilacion auricular.

Maniobra de Valsalva




11. FIBRILACION Y

FLUTTER AURICULAR

Dra. Teresa Borderias Villarroel, Dra. Sofia Gonzdlez Lizarbe

¢A qué llamamos fibrilacion auricular?

La fibrilacion auricular (FA) es una arritmia
cardiaca. Se denomina arritmia a la pérdida del
ritmo normal del corazén o ritmo sinusal.

El ritmo sinusal es regular (ritmico) vy
normalmente se encuentra a una frecuencia
(nimero de veces que el corazon bombea por
unidad de tiempo) entre 60 y 100 latidos por
minuto.

Cuando las auriculas del corazon comienzan a
contraerse cadticamente (caen en fibrilacién
auricular), la sangre no se bombea de manera
correcta a los ventriculos y esto tiene una serie
de consecuencias.

La fibrilacion auricular es la arritmia mas
frecuente y se calcula que uno de cada cuatro
adultos presentard un episodio de fibrilacion
auricular a lo largo de su vida.

El ritmo cardiaco pasa a ser irregular, es decir la
duracién de cada latido es variable y en
ocasiones, se puede percibir como palpitaciones.

La frecuencia cardiaca puede ser mas rdpida o
mas lenta de lo habitual.

éA qué llamamos flutter auricular?

Es una arritmia muy similar a la FA en cuanto a
causas, localizacién y forma de tratamiento. Se
considera una arritmia “prima-hermana” de la
FA. Se diferencia en que el ritmo puede ser
ritmico, es decir, igual duracidn entre un latido
y otro.

Factores que favorecen la apariciéon de FA
o flutter

- La edad. A mayor edad mayor posibilidad de
aparicién de FA.

- La tension arterial elevada (hipertensién
arterial). Se trata del factor mas frecuentemente
relacionado con la aparicién de la FA.

- Sobrepeso y obesidad.

- Problemas cardiacos. Las enfermedades del
corazén pueden favorecer la aparicién de FA.

- Alteraciones hormonales como, por ejemplo,
de las hormonas del tiroides.

- El sindrome de apnea del sueiio.

- El consumo excesivo de alcohol.

Sin embargo, en ocasiones la FA puede no tener
ninguna causa que identifiquemos, pero es
frecuente la presencia de algunos factores que
pueden favorecer su aparicion.

Tipos de FA

Fibrilacion auricular paroxistica. En este caso el
ritmo normal del corazén alterna con episodios
("crisis”) de fibrilacion auricular.

Fibrilacion auricular persistente y permanente. La
arritmia se establece y en ningin momento
aparece el ritmo sinusal.

Sintomas que me puede dar la FA

En ocasiones, la FA no produce ningln sintoma. En
caso de tener sintomas los mas frecuentes son:

Palpitaciones: cuando la frecuencia del corazén se
acelera, se puede percibir el latido del corazén
como rapido y fuerte.

Mareos, sensacion de falta de aire, cansancio
excesivo, dolor o presidon en el pecho son otros
sintomas posibles.

¢Qué pruebas puedo necesitar que me
realicen si tengo FA?

Dentro de los test diagnosticos, el
electrocardiograma es la prueba definitiva para
decir si se tiene o no FA. Sin él, no se puede hacer
el diagndstico. También puede ser util un holter-
ECG.

La analitica basica y el ecocardiograma seran dos
pruebas de segunda linea dentro del proceso
diagndstico.




éQué riesgos existen si padezco una
fibrilacidn auricular?

El latido irregular hace que en ocasiones la
sangre no circule adecuadamente entre las
diferentes cdmaras del corazén y eso genera
zonas de “remanso” de sangre en las auriculas.
Esto favorece la formacion de codgulos o
trombos, los cuales podrian pasar a la circulacién
general y obstruir alguna arteria, impidiendo la
llegada de sangre a ese lugar (las temidas
“embolias”). Los trombos a nivel del sistema
nervioso central pueden dar lugar a un ictus, la
complicacidon mas temida de la enfermedad.

Cuando el corazén va demasiado rapido puede
percibirse de forma desagradable su latido e
incluso, si la frecuencia elevada se mantiene,
puede dar lugar a un episodio de insuficiencia
cardiaca.

Si la frecuencia del corazén es muy lenta puede
desencadenar fatiga, mareos o sincopes.

En ocasiones, las complicaciones se derivan del
tratamiento como es el caso de las hemorragias.

éQué tratamiento puede estar indicado
en caso de padecer fibrilacién o flutter
auricular?

En funcién de diferentes factores que su médico
valorard, puede precisar distintos tratamientos.
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El electrocardiograma tipico, ritmo en FA

Tratamiento anticoagulante:

En muchas ocasiones esta indicado el inicio de
terapia anticoagulante para evitar que se
formen codgulos en el corazon. Como
contrapartida, puede aumentar el riesgo de
sangrados. Su médico valorard el
riesgo/beneficio antes de iniciarlos.

Farmacos para el control de la frecuencia
cardiaca:

Si su corazén va demasiado rapido (frecuencia
cardiaca en reposo es superior a 110 latidos por
minuto), su médico iniciard medicinas para el
control de la frecuencia del corazén

Farmacos antiarritmicos:
Si tiene una FA paroxistica, puede estar indicado

el uso de farmacos que previenen las crisis de
arritmias.

Cardioversion eléctrica:

Dependiendo de cada caso, se puede intentar
recuperar el ritmo cardiaco normal mediante un
choque eléctrico bajo una anestesia ligera.

Ablacion con catéter:

Es un procedimiento de mayor complejidad que
intenta eliminar la arritmias mediante pequefias
quemaduras en el corazdn. Precisa anestesia
general y la introduccién de catéteres en vasos
sanguineos y en el corazon.

Los tratamientos para intentan revertir la FA o el
flutter y mantener el ritmo normal, no siempre
son posibles o eficaces. A veces, la auricula
(lugar donde aparecen estas arritmias) envejece
y no es posible dar un tratamiento que evite
estas arritmias.

Implantacion de marcapasos:

Esta indicado en los casos en los que el corazdn
va muy lento y produce sintomas.

¢Qué pronostico tiene la FA?
Con el tratamiento adecuado, la mayor parte de

los pacientes presentaran una buena calidad de
vida y escasas complicaciones.



* Fibrilacion ventricular: los impulsos
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¢Qué sintomas producen?

Tira de ritmo de una taquicardia ventricular
Dra. Cayetana Barbeito Caamaiio, Dr. José M Larrafiaga Moreira Son variables:

. ) o ¢Qué tratamientos existen?
a) Las extrasistoles ventriculares o las taquicardias

¢Qué es un arritmia ventricular? ventriculares no sostenidas pueden no producir ES’@S arritmias pued?n ?parecer tanto en

sintomas o, en ocasiones’ se notan pacientes con una cardlopatla COmMoO en personas
El ritmo normal del corazén se origina en las palpitaciones o sensacion de “vuelco al con un corazén normal. Normalmente, se realizara
camaras superiores del corazén o auriculas y se corazén”. alguna  prueba cardiolégica de  imagen
transmite a las camaras inferiores o ventriculos. (generalmente un  ecocardiograma) para

b) En cambio, las taquicardias ventriculares

Cuando esto se altera y el impulso eléctrico se ' L .
sostenidas y la fibrilacion ventricular pueden

origina en los ventriculos se produce una arritmia

determinar este aspecto.

ventricular producir sintomas mas importantes como son Si el corazdn es normal y no produce sintomas, no
mareo, pérdida de conocimiento, dolor se suele poner un tratamiento. En presencia de
éQué tipos hay? toracico o muerte subita. sintomas, se suelen emplear inicialmente

farmacos que ayudan a enlentecer la frecuencia
cardiaca y cortar la arritmia, como son los
betabloqueantes o la amiodarona. En caso de mala
tolerancia a la arritmia o que no cese con los
farmacos, pueden ser necesario dar un choque
eléctrico bajo sedacidén, lo que se conoce como
cardioversion eléctrica.

Existen varios tipos de arritmias ventriculares en
funcion de la duracién y del mecanismo:

VENA CAVA SUPERIOR VENAS PULMONARES

AsRicULA 1Z4UIERTA

* Extrasistoles ventriculares: es un impulso que
se origina en un punto de los ventriculos y se
adelanta con respecto al latido normal, seguido
de una pausa hasta el siguiente latido.

AuricuLs DERECKA

Como un tratamiento mas definitivo se puede
realizar un estudio electrofisiolégico (ver capitulo
correspondiente) para localizar donde se produce

la arritmia y realizar un ablacién. A veces puede
s ser necesario repetir el procedimiento por
recurrencia de la arritmia.

* Taquicardia ventricular no sostenida: se trata
de un conjunto de impulsos originados en los
ventriculos de manera consecutiva. Debe tener
una duracién minima de 3 latidos y maxima de
30 segundos.

VENA CAVA INFERIOR

* Taquicardia ventricular sostenida: se produce
cuando los impulsos ventriculares consecutivos
duran mas de 30 segundos y presentan una
frecuencia > 100 latidos por minuto.

Por ultimo, en algunos casos puede estar indicado
implantar un  desfibrilador  (ver - capitulo
venTricuLe Z2aUIERDO correspondiente), que se encargara de administrar

e Gz un choque eléctrico si detecta una arritmia que
amenace la vida del paciente.

Origen de arritmias ventriculares




13. BRADICARDIA Y

BLOQUEOS

Dra. Helena Llamas Gomez, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es la bradicardia?

La frecuencia normal del corazdn suele estar entre
60 y 100 latidos por minuto. Frecuencias por
debajo de 60 Ipm se consideran bradicardia.

éQué son los bloqueos cardiacos y qué
tipos hay?

Llamamos bloqueos cardiacos al enlentecimiento o
cese de la transmision del impulso eléctrico en
algunas de las “vias” del corazon.

Pueden ser:

- Blogqueos de rama: el impulso viaja mas lento o
no lo hace por alguna de las vias que recorren los
ventriculos.

- Bloqueos del nodo AV (1er, 22 o 3er grado). En
los de tercer grado o completos hay una
interrupcién de la transmisién del impulso de las
auriculas a los ventriculos.

¢Qué sintomas producen?

Al estar el corazén muy lento o incluso pararse
durante algunos segundos, los sintomas que
pueden sentirse son:

- Cansancio.

- Disnea (falta de aire, especialmente al realizar
alguna actividad).

- Mareos, aturdimiento.
- Pérdida de conocimiento (sincope).
- Dolor de pecho.

Si usted tiene una pérdida de conocimiento
brusca, debe consultar de manera urgente
siempre.

Bi.oqu:o
Auriculoventricular

Blogueo de

rama. derecha
Andrea Teira Colderon,

éQué estudios pueden precisar?

Al diagnosticar un bloqueo en el
electrocardiograma (ECG) es posible que sea
necesario que se realicen otras pruebas, como un
Holter de monitorizacion cardiaca de 24 horas o un
ecocardiograma transtoracico.

En ocasiones, si hay sospecha de sintomas
secundarios a bloqueos que no se han objetivado
en los ECG realizados, puede colocarse un Holter
insertable de mayor duracién debajo de la piel para
intentar detectarlos.

Algunas veces se realizara un estudio

electrofisiologico.
¢Qué tratamientos existen?

En ocasiones estos bloqueos no tienen repercusion
para el paciente o es suficiente con retirar alguna
medicacidon que favorece el enlentecimiento del
corazdn. En casos de blogueos graves, puede ser
necesario implantar un marcapasos definitivo.

Amcrea Teirs Caldarin. |
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14. EL ESTUDIO
GENETICO

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero
éQué es y por qué me lo realizan?

Consiste en analizar los genes contenidos en su ADN,
en busca de variantes genéticas potencialmente
responsables de enfermedad.

Le pueden realizar un estudio genético si:

1. Se le ha diagnosticado o se sospecha una
enfermedad cardiovascular hereditaria, como la
miocardiopatia hipertréfica. Identificar una causa
genética:

Apoya el diagndstico.

Puede cambiar su tratamiento.

Permite buscarla en sus familiares.
Podemos evitar que futuros hijos la
hereden.

2. Se encuentra asintomdtico, pero se ha
detectado una variante genética causante de
enfermedad cardiovascular hereditaria en un
familiar de 12 grado. Si usted no tiene la variante,
probablemente no desarrolle la enfermedad.

o0 oo

¢En qué consiste?
Tiene 2 partes diferenciadas:

1. Preguntarle por su familia y dibujar un
arbol familiar (ver capitulo “El  drbol
genealdgico”) para detectar otros miembros
afectados y valorar si existe indicacion de
estudio genético. Dado que son enfermedades
hereditarias, cuantos mas afectos haya, mas
posibilidades de que la prueba sea positiva.

2. Toma de muestra bioldgica para, si es
necesario, analizar su ADN (tras firmar
consentimientos informados) que, en general,
puede ser:

a. Sangre. A través de una analitica.

b. Saliva. Se le pedird que llene de saliva
un recipiente (ver dibujo). Otra opcién
seria usar un bastoncillo para tomar una
muestra de la boca.

Interpretacién de resultados:
Existen 3 posibles resultados:

1. Positivo: Se identifica una variante genética
relacionada con su enfermedad. La probabilidad
de que esto pase varia en funcién de la
enfermedad. Se podra repetir en sus familiares
de 12 grado para saber si tienen esta variante
genética.

2. Negativo: No se identifica ninguna variante
genética relacionada con su enfermedad. Esto
no quiere decir que su condicion no sea
hereditaria, simplemente que hoy en dia no se
conocen todos los genes que provocan estas
enfermedades. Por lo tanto, sus familiares de 12
grado pueden tener la enfermedad y deben
realizar un seguimiento clinico periodico.

3. No concluyente: Se identifican variantes
genéticas que podrian estar o no relacionadas
con enfermedad, pero todavia no se sabe con

No hace falta ir en ayunas. Si la muestra a
recoger es saliva, es mejor no comer nada ni
fumar 4 horas antes de la prueba, para no
alterar el test. También se recomienda no
acudir a la cita con los dientes lavados.

seguridad. En la practica, se considera el estudio
como negativo. Sin embargo, en ocasiones, se
podria plantear repetir el estudio en sus

familiares, como parte de la investigacién para
clasificar adecuadamente estas variantes.

CIERRELO Y SE

LLENE HASTA
LA LINEA.

ANADE EL PRESERVATIVO.

SE RETIRA Y

SE DESECHA

LA BOQUILLA
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N

—
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v CIERRELA.

SE MEZCLA

LA SALIVA

Y EL DETERGENTE
INCLUITO.

&/

PONCGALO DENTRO
DE LA BOLSA,
CIERRELO ¥ SELLELO.

Meétodo de recogida de saliva para test genético




Importancia para la familia: ¢quién debe ser estudiado?

Ante la noticia de un estudio genético positivo, usted y su familia pueden
sentir ansiedad y preocupacién. Sin embargo, los Unicos que deben ser
estudiados son los familiares de 12 grado: padre, madre, hermanos y
hermanas, hijos e hijas. Los genes no “saltan” generaciones, es decir, no
pueden aparecer en un abuelo y su nieto si uno de los padres no lo tiene. Por
lo tanto, hay que ir paso a paso en la familia, analizando cada caso en
particular y manteniendo la calma.

Todos los familiares de 12 grado deben realizarse una valoracion clinica y, si
hay un estudio genético positivo, realizarlo en ellos para saber si son
portadores de la variante. Si la tienen, deberan realizarse un seguimiento
clinico periddico. Si no la tienen, es improbable que tengan la enfermedad y el
seguimiento es innecesario.

En el caso de que el estudio sea negativo, no hara falta repetirlo en sus
familiares. Sin embargo, estos pueden desarrollar la enfermedad y deben
realizar un seguimiento periodico hasta aproximadamente los 50-60 afos.

Tengo el estudio genético positivo, ésignifica que desarrollaré la
enfermedad?

se expresan y no padecera la enfermedad. Y si la padece, puede afectarle de
manera diferente que a sus familiares. Por ello, debe hacerse un seguimiento
periodico para detectar la enfermedad en fases iniciales y poder iniciar
tratamiento si se necesita.

La mayoria de enfermedades debutan en edad adulta, siendo poco frecuente
gue un nifio esté afectado. Es importante recordar que, aunque usted esté sano,
puede transmitir la genética a su descendencia y ellos estar afectados de
diferente manera a usted.

Genética y embarazo. El diagndstico preimplantacional:

En algunos centros y para algunas enfermedades, existe un tipo de fecundacién
in vitro (FIV) en el que se analiza la presencia de la causa genética en los
embriones y solo se implantaran aquellos que no la tengan y por tanto, no
desarrollen la enfermedad. Informe a su Cardidlogo de la intencidn de tener
hijos para que le pueda asesorar y derivar a la Unidad de Reproduccién de su
centro si asi fuese necesario. Alli le informaran de las diferentes posibilidades que
se le pueden ofrecer en su caso particular.

¢Es necesario en familiares de

primer grado realizar ...

Es posible que la desarrolle a corto o largo plazo, pero, a veces, los genes no . s ore i imi
posible au go plazo, p 11058 Valoracién de familiares TS Sl
Genético? clinico?
N de 12 grado
) Estudio genético
PUEDE - 8¢ Y NO i
ofrecérsele - nhegativo
estudio '
Si genético*. S
< —_— t’ Estudio genético no NO
= | )
= concluyente generalmente Si
No = T (salve como
) A investigacidon®)
éTiene enfermedad NO es necesario | p . . -
cardiovascular hereditaria €studio genético. | Estudio genético i Solo en
. x | PORTADORES
confirmada o sospechada? — positivo S .
de la variante

*Dependiendo de familia, enfermedad y protocolo de su centro hospitalario.

Padre, madre, hermanos,
hermanas, hijos e hijas.



15. RADIOGRAFIA
DE TORAX en
cardiologia.

Dra. Miren Gonzdlez Benito, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

Es una de las pruebas de imagen mas bdsica y antigua
de la medicina, pero al mismo tiempo imprescindible
en el conjunto de la evaluacién clinica cardiovascular
inicial de cualquier paciente.

Es una prueba no invasiva que emite radiacion
ionizante en dosis muy bajas. Para hacernos una idea
aproximada, la radiacion recibida de una radiografia
de térax podria ser equivalente a la recibida durante
un vuelo comercial desde Tokio a Londres.

éComo se lleva a cabo?

No es necesario acudir en ayunas y puede tomar
su medicacion.

Se puede realizar tanto de pie como tumbado, de
frente o de costado, dependiendo de la informacién
que se quiera consegulir.

La adquisicion de la imagen la realizan los técnicos de
radiologia y dura unos segundos. La interpretacién de
la misma puede ser llevada a cabo por cualquier
médico con formacion basica en radiografia de térax,
aunque la valoracién 6ptima siempre serd mas
adecuada si la realiza un radidlogo experto en
radiologia toracica.

¢Qué informacidn aporta y que no ve una
radiografia?

La informacién que aporta, en términos de
precisién en general, es baja, pero una
radiografia normal tiene un alto valor predictivo
negativo para descartar muchas condiciones.

Nos da una idea del tamafo del corazén
(cardiomegalia) y de las caracteristicas de los
pulmones. Nos puede orientar para detectar
edema (agua) en los pulmones o derrame

(liquido en la pleura).

SILUETA
CARDIACA

"HIGADO

Radiografia de térax, proyeccion postero-anterior (PA)

No nos ayuda para detectar el problema
cardiaco primario puesto que no vale para ver
las valvulas cardiacas o la fuerza del corazén.
Ademds, no siempre se consigue una
resolucion adecuada de las imagenes.

Tampoco nos ayuda a precisar el tamafiio de la
aorta aunque, en casos de tamafio muy
aumentado, nos puede poner sobre aviso de
dilatacién de la misma.

Nos puede mostrar fracturas éseas e incluso
problemas de  “rotura” del pulmén
(neumotadrax).

Es una prueba de aproximacion
inicial, pero no nos da el
diagndstico definitivo en la mayoria
de los casos.

Es de obligado cumplimiento que
todos los pacientes cuyo sintoma
sea la fatiga o el dolor toracico,
tengan la radiografia de térax como
una prueba inicial antes de
completar el estudio con otros
estudios mas complejos.

Es barata y facilmente accesible.

No existe contraindicacion absoluta
para su realizacidn.




16. LA ANALITICA

Dra. Miren Gonzdlez Benito, Dr. Aritz Gil Ongay

Hoy en dia la extraccién de muestras de sangre
se hace de rutina para conocer los niveles de sus
diferentes componentes, ya que aporta
informacion muy valiosa tanto para el
diagndstico como para el tratamiento de muchas
enfermedades. Pero, al mismo tiempo, hay que
tener siempre presente que la informacién que
da la analitica no se puede ni se debe
interpretar de forma aislada, sino en el contexto
del paciente, su estado clinico, sus antecedentes
personales o la sospecha diagndstica ante la que
nos encontremos. Sacar conclusiones de una
analitica de forma aislada solo nos conducira a
error.

El hemograma

Nos da informacion de los valores absolutos y
relativos de glébulos rojos (hematies) y de las
caracteristicas de estos glébulos rojos, asi como
de la hemoglobina en sangre. Nos indicara si el

paciente padece anemia y orientard a la causa
de la misma.

También nos informara de los niveles de
glébulos blancos (células del sistema inmune).

Por ultimo, nos proporciona un recuento de las
plaquetas, cuya mision principal es participar en
la hemostasia (evitar el sangrado).

La VSG o velocidad de sedimentacién globular es
un marcador inespecifico de inflamacién y su
interpretacion se debe hacer con cautela,
teniendo en cuenta el contexto clinico.

La bioquimica

Las sustancias que se pueden analizar en la
bioquimica son multiples.

Sales (electrolitos) de la sangre: las mas basicas
y habituales son el sodio, el potasio y el cloro.
También se suele determinar el calcio y el
magnesio. Es importante el conocimiento de los
niveles de sodio y potasio en el manejo de
muchos de los tratamientos que se usan en
cardiologia, como los farmacos antihipertensivos
y los diuréticos.

Glucosa: preferiblemente se deberd determinar
en ayunas, de lo contrario unos valores elevados
no podran ser adecuadamente interpretables.

Creatinina: es una proteina que se elimina por el
rindn y sus niveles nos permiten realizar una
estimacion de la funcion de los rifiones.

Urea: es un producto del metabolismo celular y
su valor nos permite conocer parametros
referentes al estado de la funcién renal, aunque
puede aportar otra informacién.

CPK: es una proteina que se produce en el
musculo y puede estar alterada en circustancias
muy variadas. Es una determinacién importante
dentro del diagndstico de la miocardiopatia
dilatada.

Enzimas hepaticas y bilirrubina: ayuda a
describir el cuadro clinico de muchos pacientes y
a controlar posibles efectos secundarios de los
farmacos sobre el higado, asi como la capacidad
de eliminacién de muchos de ellos por este
érgano.

BNP o NT-proBNP: por sus siglas Peptido
Natriurético Cerebral, es un marcador de
retencion de liquidos por un problema del
corazén. Un valor normal en un paciente con
sintomas de fatiga nos puede descartar con
mucha seguridad que la causa de esta sea
cardiaca.

Troponina: es un marcador de dafio miocardico
que suele elevarse en circunstancias en las que
hay déficit de riego al corazén. Su determinacion
debe interpretarse dentro del contexto clinico
del paciente, pues puede aparecer alterada sin
que ello signifique que se esté produciendo un
problema cardiaco.

Hormonas tiroideas: Dentro del estudio de la
patologia cardiovascular, su determinacion es
fundamental, ya que tanto el hipotiroidismo
como el hipertiroidismo pueden ser factores
confusores a la hora de diagnosticar problemas
cardiacos.

Ferritina y transferrina: su papel en el
transporte del hierro hacen que sea importante
su determinacion.

Proteinograma, cadenas ligeras: se suele
solicitar ante sospecha de
amiloidosis sistémica.




Perfil lipidico: se realiza habitualmente la
determinacién del colesterol LDL (“el malo”),
colesterol HDL (“el bueno) y el total (suma del
colesterol bueno y malo). También se
determinan los triglicéridos.

La coagulacion

En este apartado, se obtiene informacién de la
capacidad de la sangre de formar codgulos en
respuesta o en defensa a heridas o disrupciones
de la membrana de los vasos sanguineos.
Podemos determinar el tiempo de protrombina
(TP) y el tiempo de tromboplastina parcial
activado (TTPA). El famoso INR (International
Normalized Ratio) se deriva de la determinacion
del TP. Estos pardmetros se pueden alterar en
pacientes que toman anticoagulantes y/o con
enfermedad hepatica.

La analitica de orina

En la orina también pueden ser de utilidad
ciertas determinaciones como las cadenas

ligeras, las catecolaminas, el sodio, etc. En
ocasiones es precisa la recogida de 24 horas.

Otros

Los tdxicos se pueden determinar tanto en
sangre como en orina. También es util su
deteccion en la grasa o en el pelo, ya que en
estos tejidos se mantienen de forma mas
prolongada y puede ser de utilidad para la
autopsia forense.

La toma de la muestra de sangre

En general, si se va a medir los lipidos y la glucosa, es necesario acudir en ayunas. En otros casos, no es
necesario que esté en ayunas. En todos los casos puede tomar su medicacion.

La muestra de sangre se extraerd preferiblemente del antebrazo aunque, en ocasiones como en los bebés, se
puede realizar de otras partes, como el antepié. Es relativamente frecuente que la extraccidon de sangre dé
“impresion” y que haya gente propensa a marearse. Si es su caso, puede solicitar que la extraccidn se realice
tumbado en una camilla. Si sufre esa sensacién, procure avisar a tiempo y tumbarse.

La extraccion se realiza con un Unico pinchazo, en general no doloroso. Para cada una de las analiticas se
precisa un tubo diferente, pues cada tubo lleva una sustancia conservante distinta. Por este motivo, si se va a
realizar hemograma, bioquimica y coagulacidn, es muy probable que se extraigan tres tubos.

Si se va a realizar extraccion de sangre para andlisis genético, se necesitara otro tubo de sangre, aunque este
estudio también puede realizarse en una muestra de saliva.

El resultado de una analitica de rutina suele tardar en torno a 5-7 horas, dependiendo también de la presion
asistencial del laboratorio en cada caso. Otras determinaciones pueden tardar hasta varias semanas en
obtener su resultado.

Muestras alteradas

Como todas las pruebas en medicina, la analitica no es 100% perfecta. En ocasiones, valores alterados
pueden deberse a errores en manipulacién o medicidon por las maquinas, por lo que muchas veces es
necesario repetir la determinacion.

Kit de extraccion de sangre




17. EL

ELECTROCARDIOGRAMA

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

El electrocardiograma (ECG)

Es la prueba complementaria mas basica y de las
que mas informacion proporciona en cardiologia.
Registra la actividad eléctrica del corazén, tanto la
iniciacion del impulso eléctrico como la transmisién
de este por la vias de conduccién o las cdmaras
cardiacas.

Es una prueba que esta disponible en todos los
centros de salud y en las ambulancias
medicalizadas, ademds de en los hospitales. El
resultado y la informacién que proporciona es
inmediata.

El ECG se recoge colocando unos pequeios
electrodos que transmiten la actividad eléctrica
detectada a un aparato (electrocardiégrafo) para
ser posteriormente representada en forma de
lineas continuas sobre un papel milimetrado. En
este papel, el plano horizontal se corresponde con
tiempo (cada milimetro representa 0,04 segundos)
y el plano vertical con amplitud o voltaje eléctrico
detectado (cada milimetro corresponde a 1
milivoltio).

Derivociones
de Ebrax

Derivociones
de miembros ‘

Andres Teira Colderdn,

No es necesario acudir en ayunas para realizar un
ECG y puede tomar su medicacion.

Posiciones de las derivaciones o electrodos en el torax
y en los miembros (en azul). En ocasiones también se
usan electrodos adicionales (en rojo) para
desenmascarar anomalias como en el sindrome de
Brugada.

Por lo general, la prueba se realiza en menos de
cinco minutos y no produce ningln efecto
secundario en el paciente. No es doloroso ni
incomodo.

El ECG se considera una fotografia o instantdnea de
la electricidad del corazén en un momento concreto.
Esta actividad es dindmica, por lo que la forma de los
trazados adquiridos puede variar en minutos.
También cambia con la edad, sin que ello suponga
una anormalidad.

¢Qué puede mostrar?

La gran mayoria de las enfermedades que afectan
al corazén tienen su manifestacion en el ECG.
Diversas enfermedades al inicio de su curso
pueden tener trazados electrocardiograficos
normales. Por eso el ECG es una prueba
complementaria, ya que por si misma es
diagndstica solo de forma puntual.

Puede mostrar arritmias, crecimientos de
cavidades cardiacas, fallos en el riego del musculo
del corazén o alteraciones en la composicién de
las sales minerales del organismo.

Es muy importante en el diagndstico y manejo de
los pacientes con dolor toracico y sospecha de
infarto de miocardio. Todo paciente con dolor en
el pecho debe realizarse un electrocardiograma
lo antes posible, ya que, en funcién del
resultado, nos puede hacer sospechar que el flujo
sanguineo de una arteria del corazon esté
comprometido.

Ejemplo de electrocardiograma normal.




voltaje

tiempo
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Un latido cardiaco completo

Onda P, representa la actividad auricular.

Complejo QRS, representa la actividad ventricular

Segmento ST y onda T, representan la recuperacion

Como leer un ECG

Lo habitual es que la distancia entre los complejos
QRS sea siempre la misma, entonces diremos que
el latido es ritmico. Ademas, si siempre hay una
onda P, el ritmo sera el sinusal (ritmo normal del
corazoén). El ECG es la Unica prueba que nos permite
calcular de forma exacta y fiable la frecuencia
cardiaca.

Tras la onda P, siempre viene el complejo QRS que
tiene una duracion breve de menos de 0,12
segundos. Nos puede indicar si existen los
conocidos “bloqueos de rama” o si el corazdn tiene
aumentada su masa mediante el incremento de la
altura o voltaje del mismo.

A continuacién del QRS estudiamos el segmento
ST, muy importante a la hora de valorar un paciente
con dolor tordcico, pues sus alteraciones nos
indican falta de riego al musculo del corazén con su
consiguiente lesién miocardica.

Después del QRS hay una pequeiia ondulacién
hacia arriba en forma de montaia, que se llama
onda T. La longitud y forma esta onda indica como
se esta recuperando la electricidad del corazén. Su
estudio es importante en la valoracion de
determinadas enfermedades arritmicas.

Las derivaciones

En el ECG generalmente vemos la actividad
eléctrica desde 12 derivaciones estandar, 6
derivaciones de los miembros denominadas como
I, I, Il (con nimeros romanos), aVL, aVR, aVF y 6
derivaciones colocadas en el pecho, nombradas de
V1aVe.

Cada una de las doce derivaciones nos aporta una
informacidén diferente y complementaria que nos
ayuda a hacer un diagndstico mas exacto,
permitiendo en ocasiones localizar
anatémicamente la zona del corazén en la que
existe la alteracion.

¢Como se debe preparar el paciente?

Esta prueba no necesita ninguna preparacién. Lo
mas importante es estar relajado y tranquilo. Es de
utilidad que las zonas donde se van a colocar los
electrodos estén limpias y secas (sin cremas) y
evitar portar cerca aparatos electrénicos que
interfieran con la sefal que se va a registrar.

Ocasionalmente, es preciso eliminar un poco de
pelo del pecho si es abundante e impide la
colocacion de los diferentes electrodos.



18. EL HOLTER

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

Los Holter son una serie de aparatos que
monitorizan el ritmo de su corazén. En funcion del
tiempo de la monitorizacién, distinguimos:

a) Holter-ECG: el mas usado. Monitoriza el ritmo
durante al menos 24 horas, pudiendo
extenderse hasta 72 horas. Se usara si
presenta sintomas frecuentes.

b) Dispositivos de monitorizacion prolongada:
desde semanas hasta meses. Existen una
amplia variedad de dispositivos, algunos
similares al Holter-ECG, otros similares a
relojes y otros que se conectan al teléfono
movil y permiten registrar eventos a través de
una aplicacién. Podra grabar registros cuando
tenga sintomas. Su disponibilidad dependera
de su centro médico.

c) Holter subcutdneo: dura hasta varios afios, y
precisa un implante quirdrgico. Se usara en

caso de sintomas poco frecuentes.

éPor qué me lo realizan?

Usted presenta algunas de las siguientes
condiciones que se pueden detectar como
alteraciones en el ritmo de su corazén:

a) Palpitaciones o sospecha de “arritmias”.
Podremos detectar “taquicardias” en el
registro.

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.

b) Mareos o desmayos (sincopes) frecuentes.
Podremos detectar “pausas” o “arritmias” en el
registro.

c) Alguna enfermedad que pueda producir
alteraciones en el ritmo del corazén, cuya
identificacion permitird ajustar su tratamiento
como, por ejemplo, ajustar sus pastillas o
incluso  implantar un  marcapasos o
desfibrilador.

El Holter-ECG: ¢En qué consiste?

Se le colocardn varias pegatinas o electrodos,
similares a los del electrocardiograma. Si tiene
mucho pelo puede ser preciso rasurar la zona. Estos
irdn conectados al dispositivo, similar a un
transmisor, que llevara consigo durante al menos 24
horas.

Tira de electrocardiograma

Electrodos

Andren Telra Colderém,

éQué debo hacer mientras llevo el Holter-
ECG?

1. Es importante que realice su vida habitual,
independientemente del aparato, para poder
reproducir las arritmias o pausas que motivaron
la prueba.

2. Rellenar el diario del paciente con |Ia
informacion requerida en el mismo. Nos
permitira analizar mejor el resultado. Se
encuentra en la ultima hoja.

3. Debe dormir con el aparato.

4. Debe evitar deporte vigoroso con el aparato, ya
gue el registro no sera valorable.

5. Debe evitar ducharse o bafiarse ese dia. El
aparato no se puede mojar.

¢éTiene algun riesgo?

No, es totalmente inocuo. En caso de tener cualquier
sintoma (palpitaciones, etcétera), andtelo en el diario
del paciente para no olvidarse.

é¢Cuando sabré los resultados?

En la consulta con el médico que lo solicitd. Si
hubiera cualquier hallazgo muy importante, se
contactaria con usted lo antes posible, por lo que no
debe preocuparse. A veces es necesario repetir la
prueba peridédicamente.




El Holter subcutaneo o implantable:
¢En qué consiste?

Se trata de un dispositivo que se implanta a través
de una pequeiia cirugia debajo de la piel en el
lado izquierdo del esterndén. Este dispositivo tiene
aproximadamente el tamafio de la tapa de un
boligrafo o una pila.

Registrard el ritmo de su corazén de manera
continua hasta que finalice su bateria, que puede
durar hasta 4 aiios.

Por ese motivo, se suele usar sobre todo en casos
de sincopes (desmayos) o arritmias muy poco

frecuentes (varias veces al afio).

Se le deberd proporcionar un consentimiento
informado que debera leer y firmar por duplicado.

¢Como se implanta?

No es necesario acudir en ayunas para
realizar el implante y puede tomar su
medicacion.

Se trata de una pequefia intervencidon quirurgica
de aproximadamente 10 minutos de duracion.
Primero se localizara y rasurard la zona del
implante a nivel del 3-52 espacio intercostal
izquierdo. Tras usar un antiséptico y cubrir el
campo para garantizar la esterilidad, se le
inyectara anestesia en la zona, lo cual duele pero
pasa en unos segundos.

Posteriormente, tras realizar un corte de
aproximadamente 1-2 ¢cm, se introducira el dispositivo
por debajo de la piel. Esto no le dolerd, pero podra
notar la manipulacién de la zona. La pequeia herida se
cerrard con un par de grapas y con ello se finaliza el
implante. La cicatriz resultante es minima y los
dispositivos actuales apenas se notan al palpar la zona.

éQué cuidados requiere y qué complicaciones
puede tener?

Un pequeiio apdsito cubrird la cicatriz. Deberd
cambiarlo diariamente y secar bien la cicatriz sin
arrastrar, tan solo presionando con una toalla limpia
con pequefios toques. Tras 7 dias podra retirar las
grapas en su centro de salud.

Las complicaciones son infrecuentes, pero puede
aparecer un pequefio hematoma (moratén) que

Pila. Holter

Tamalo del holker
Subcutameo

Cita. médica

Andres Teira Calderbim.

desaparece en unos dias. Si el hematoma crece
de tamafio debe consultar. A veces, se puede
producir infeccion del dispositivo. Usted notara
que la herida se abre, sale liquido a su través o se
pone muy roja. No dude en consultar, sobre todo
si tiene fiebre.

¢Como funciona una vez en el domicilio?

El dispositivo registra continuamente el ritmo de
su corazon. Guardard todas las alteraciones en el
ritmo que sean relevantes.

Ademas, se le proporcionara un mando que
debera llevar consigo. Si usted tiene un sintoma,
usted o un acompafiante debera activar el
mando para que quede registrado lo que pasd
justo antes y poder analizar si ha habido alguna
alteracidn en su ritmo cardiaco como causa.

Si usted activa el mando, se recomienda
contactar con el servicio de Electrofisiologia para
que puedan “interrogar” al Holter. También se
interrogara durante las revisiones rutinarias.

Asi mismo, podra proporciondrsele un sistema de
monitorizacién domiciliaria (similar a un teléfono)
que, tras una activacién inicial, enviara
automaticamente los datos del Holter al equipo
médico.

éCuando se extrae?

Cuando se encuentra la causa de sus sintomas o
tras finalizar la bateria. No es estrictamente
necesario realizarlo, pero es un procedimiento
similar al del implante, con anestesia local y de
escasa duracion.



Diario del paciente

1. ¢éA QUE HORA SE HA ACOSTADO?
2. ¢A QUE HORA SE HA LEVANTADO?

3. ¢A QUE HORA HA DESAYUNADO, COMIDO Y CENADO?
-Desayuno: -Comida: -Cena:

4. ¢HA ECHADO SIESTA? SI ES ASI, ¢éA QUE HORA HA SIDO?

5. ¢HA REALIZADO EJERCICIO FiSICO? SI ES ASI,
¢éA QUE HORA HA SIDO?

6. ¢HA TENIDO ALGUN MOMENTO ESTRESANTE? SI ES ASI,
éA QUE HORA HA SIDO?

FECHA:

Andrea Telra Calderin.

7. ¢HA TENIDO ALGUN SINTOMA (PALPITACIONES, MAREO,

PERDIDA DE CONOCIMIENTO, DOLOR DE PECHO...)?
DESCRIBALOS Y SENALE LA HORA A LA QUE OCURRIERON:

8. POR FAVOR, ESCRIBA A CONTINUACION LOS FARMACOS
QUE HAYA TOMADO Y A QUE HORA:

NOMBRE Y APELLIDOS:



19. EL TEST DE

MESA BASCULANTE

Dr. Victor Expdsito Garcia, Dr Gonzalo Martin Gorria,
Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

También conocido por su nombre en inglés como
tilt table test o test de mesa basculante, es un test
para investigar a los pacientes que han presentado
pérdidas de conocimiento o mareos de
caracteristicas neuromediadas y no causados por
alteraciones cardiacas primarias.

Se usa en gente que se ha sincopado y en los que se
quiere demostrar que el sincope se debe a
respuestas anormales en la adaptacion a los
cambios de posicién corporal de la tension arterial y
la frecuencia cardiaca.

Puede ayudar a distinguir estos de pérdidas de
conocimiento secundarias a crisis epilépticas.

Se puede realizar tanto de forma ambulatoria como
durante un ingreso hospitalario.

Es seguro, las complicaciones son muy
excepcionales y habrd un enfermero/a, médico y
auxiliar acompafiando en la prueba

Debe acudir al test con ayunas de mas de 8
horas. No olvide tomar su medicacién, salvo que
su médico le indique lo contrario.

éComo se realiza?

Durante la prueba se intentardn recrear
condiciones similares a las que propiciaron el
sincope y reproducirlo en un ambiente seguro.

Antes del inicio del test:

- Se utiliza una cama/mesa donde el paciente
se tumba y es asegurado con bandas
alrededor del cuerpo.

- Se le pondran electrodos de monitorizacion
electrocardiograficos en el pecho, piernas y
brazos.

- Se le colocara un monitor de tensién arterial.

- Se le canalizard una via venosa periférica en
el brazo, en caso de que sea necesario
administrar medicacién.

Durante el test:

Comienza tumbado horizontal durante 5
minutos en la mesa monitorizado. Después se le
movera a una posicién practicamente vertical
(de unos 602) donde permanecera de 5 a 45
minutos. Se le pedird que se mantenga quieto y
reporte sintomas que le aparezcan, como
nauseas, sudoracion, mareo, etc.

En ocasiones, su médico optara por
administrarle medicacion tras un periodo de 15-
20 minutos en caso de no provocar sintomas
(esta variara segun los protocolos, siendo las
mas frecuentes el isoproterenol por via
endovenosa y la nitroglicerina sublingual).
Entonces se mantendrd unos 15-20 minutos mas
en posicion vertical.

La frecuencia cardiaca y tension arterial se
monitorizaran para valorar cdmo se comportan
con los cambios en la posicidn del cuerpo.

Si durante el test se marea o pierde el
conocimiento, la mesa se colocara
inmediatamente en posicion horizontal y
recuperara el conocimiento en pocos segundos.

Los resultados de positividad o negatividad del
test dependen de si se ha reproducido el sincope
o no y de cudles hayan sido los cambios en la
frecuencia cardiaca y tension arterial con las
maniobras realizadas.

Potenciales complicaciones:

Nauseas y vomitos
Mareos
Hipotension mantenida.

Andrea Teira Calderdn,




20. LA PRUEBA DE
ESFUERZO

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Teresa Borderias Villarroel

¢Qué es y qué tipos hay?

a) Ergometria: la mas basica, consiste en
registrar el electrocardiograma (ECG)
mientras camina en una cinta rodante o hace
bicicleta estatica (ver ilustracion).

b) Ecocardiograma de esfuerzo (o de estrés):
ademas del ECG, se le realizard una ecografia
del corazédn antes, en el maximo esfuerzo y/o
después del mismo.

c) Ergoespirometria o “consumo de oxigeno”:
ademas del ECG, llevard una mascarilla que
analizard su funcién respiratoria. Es la prueba
mas objetiva para valorar su capacidad
funcional (ver ilustracion en reverso).

éPor qué me lo realizan?

a) Descartar enfermedad en las arterias del
corazon: si tiene dolor tordcico con esfuerzo,
en estas pruebas se podrd detectar si este
puede venir de la falta de riego secundaria a
una estrechez en las arterias coronarias.

b) Descartar arritmias con el ejercicio: si tiene
palpitaciones, sincopes con el esfuerzo o una
enfermedad (como la  miocardiopatia
arritmogénica) que se relaciona con arritmias
malignas con el ejercicio, la ergometria nos
permitird detectarlas.

c¢) Evaluar su capacidad funcional: permitira
ofrecerle tratamientos adecuados a la misma.

d) Completar la evaluacion de su cardiopatia: por
ejemplo, para descartar la presencia de
obstruccion con esfuerzo en la miocardiopatia

hipertrofica o para evaluar un problema en las
valvulas del corazon.

¢En qué consiste y c6mo debo prepararme?

1. Debe evitar tomar una comida pesada antes
de la prueba.

2. Se recomienda llevar ropa ligera y comoda, y
calzado deportivo, cerrado por atras.

Amdren Teira Calderdn,

Ergometria convencional

E

. La duracion total es

En el esquema del reverso se indicara si
debe suspender alguna medicacion, como
betabloqueantes, que interfiera con el
resultado de la prueba.

Antes de la prueba, se le colocaran las
pegatinas de los electrodos del ECG que
registrard la actividad eléctrica de su
corazon.

También llevard el manguito de medir la
tensidon arterial, que se medird antes,
durante y después de la prueba. Cuando la
medicién comience, intente relajar el brazo
para que sea fiable.

Comenzara a caminar en la cinta (o bicicleta)
a un ritmo bajo. Cada 2-3 minutos, la
velocidad y la pendiente (o resistencia)
aumentaran. Intente caminar sin agarrarse
en los soportes laterales o frontales.

Un médico y una enfermera estaran con
usted en todo momento. Si presenta dolor
toracico, fatiga, dolor de piernas, mareo o
cualquier otro sintoma, comuniquelo.

La prueba se detendra si usted presenta
sintomas que le impidan continuar, si
presenta una tensidn arterial muy alta, muy
baja o alteraciones en el ECG significativas.
Si el esfuerzo es maximo, el resultado sera

mas valorable.

Tras finalizar, la monitorizaciéon continuara
durante la recuperacion, ya que a veces se
detectan problemas en este periodo.

unos 15-20 minutos.




Cambios en la medicacion

Desayuno

Comida

Cena

3 dias antes

2 dias antes

1 dia antes
Dia de la prueba

1 dia después

¢Qué resultados pueden obtenerse?

Ademas de analizar su capacidad funcional, presencia de arritmias, etcétera; la prueba puede ser:
1. Positiva: implica que usted puede tener un problema de riego en las arterias del corazén.

2. No concluyente: no alcanzo el objetivo de esfuerzo o los hallazgos son dudosos.

3. Negativa.

A veces, la prueba puede obtener “falsos positivos” o “falsos negativos”. Por ello, puede ser

necesario realizar otras pruebas diagndsticas.

¢éTiene alglin riesgo?

Los eventos adversos son muy raros. Ocasionalmente, pueden producirse arritmias graves, angina

refractaria, caidas o incluso infarto de corazén.

éCuando no puede realizarse la prueba?

Si usted no puede caminar, la prueba no podra realizarse. En este caso, puede ser necesario que

se realicen otras pruebas diagndsticas como un TAC coronario u otras que impliquen la
administracion de medicacion que “estrese al corazén”, como son el ecocardiograma de estrés

farmacoldgico, la resonancia magnética de estrés o el SPECT.

— Mascarilla de
&ﬁi edicion de gases

Ergoespirometria o “Consumo de oxigeno™




21. EL

ECOCARDIOGRAMA

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

También llamado coloquialmente como ”eco” o,
de forma mas técnica, afadiendo a
ecocardiograma la especificacién de
transtordcico (cuando se visualiza el corazén
desde fuera del torax) o transesofagico (cuando
se visualiza el corazén desde dentro del térax, a
través del esdfago).

El ecocardiograma es la prueba de imagen
cardiaca mas extendida y utilizada. Es inocua,
es decir, no produce ningln efecto dafiino sobre
el organismo, pues no emite radiacion ionizante.
Tampoco es una prueba dolorosa. Su
interpretaciéon es compleja y requiere un
entrenamiento especifico, aunque gracias a los
avances tecnoldgicos estd disponible en muchos
lugares. La caracteristica principal es su
inmediatez, es decir, se puede realizar a pie de
cama y nos permite ver en tiempo real la
estructura y anatomia cardiaca en dos y tres
dimensiones. También nos permite realizar
mediciones del comportamiento de la sangre en
su interior, como la velocidad, la direccién de la
sangre, etc.

¢Qué ocurre durante la prueba?

De forma rutinaria la prueba ha de realizarse en
una habitacidon con una camilla, preferiblemente
con luz tenue o apagada para una mejor
visualizacién de las imagenes en pantalla.

Se solicitard al paciente que se descubra de
cintura para arriba y que se coloque en una
posicion de medio costado con la cara hacia la
izquierda y la cabeza reposada encima del brazo
izquierdo.

No es preciso que esta prueba se realice en
ayunas si lo que vamos a hacer es un “eco”
transtordcico.

En el ecocardiograma transtordcico, se utiliza
una sonda de unos 10 cm de tamafio (ver
imagen) a la que se le aplica un gel para permitir
que el ultrasonido se transmita mejor y las
imagenes se adquieran con mas nitidez. Suelen
obtenerse imagenes desde cuatro lugares
diferentes: por encima de la mamila o pezdn,
por debajo de la mamila, por encima del ombligo
y por encima del hueco supraesternal.

La prueba durara alrededor de 5-30 minutos. La
dificultad a veces reside en que no todos los
térax tienen la configuracion idénea para
permitir que el ultrasonido llegue bien al
corazén, por lo que a veces la obtencidn de las
imdagenes no es todo lo buena que uno desearia.

‘. .

STt e

Ecdgrafo (izquierda) y sonda (derecha).

Las imagenes se van adquiriendo tanto como
videos de pocos segundos de duracién como en
forma de fotografias estaticas.

También se tomardn mediciones en forma de
graficas de velocidad de la sangre y, es posible
si el volumen estd activado, que durante la
adquisicion de estas graficas, pueda oir un ruido
generado por el aparato que evoca al latido
cardiaco.

¢Qué informacién puede darme la eco?

La ecografia aporta informacién muy variada.
Nos da informacion referente a la anatomia,
forma, tamano y caracteristicas de los tejidos.

Nos dice el estado de la funcién de bombeo del
corazdn que comunmente se expresa como
fraccién de eyeccion, la cual se considera normal
si se encuentra por encima del 50%, con algunas
salvedades.

También nos indica el funcionamiento de las
valvulas cardiacas, de Si existen
estrechamientos o si, por el contrario, son
incompetentes y permiten reflujo en contra del
sentido normal del circular de la sangre.

A través de la medicion de la velocidad de la
sangre, podemos incluso estimar las presiones
en las cavidades cardiacas o en el pulmén, dato
que es muy util para investigar las causas de
fatiga de los pacientes o las alteraciones en
vdlvulas y camaras cardiacas, desde un punto de
vista de analisis funcional. Por tanto, es una
herramienta diagndstica muy Util y versatil.




Ecocardiograma de esfuerzo o de estrés.

Una versién del ecocardiograma transtoracico es
la ecocardiografia transtoracica de esfuerzo que
consiste en realizar una prueba de esfuerzo (ver
capitulo ¢En qué consiste la prueba de esfuerzo?)
y al finalizar la misma, con el corazén a
frecuencia maxima, tomar videos del mismo. De
esta forma, evaluamos la actividad del corazén
sometido a un estrés.

Ecocardiograma transesofagico.

Para su realizacidn, es preciso que el paciente
esté en ayunas de 4 a 6 horas, a excepcion de
su medicacion habitual. Tras la prueba se
recomienda no comer nada durante 2 horas.

Esta prueba permite visualizar las cdmaras
cardiacas con gran detalle y resolucién. Para
ello, se introduce una sonda a través del eséfago
de unos 40-50 cm.

Todo ello se realiza con el paciente sedado
(mantiene respiracién autébnoma), de forma que
este no se entere de nada de lo ocurrido y no lo
pase mal en el procedimiento. Se realiza bajo
monitorizacidon electrocardiografica continua
(igual que en las otras variantes) vy
monitorizacion de oxigeno y tension arterial.
Precisa canalizar una via periférica para
administrar la medicacién sedante. También se
administra, previa a la introduccidén de la sonda,
un anestésico local en la boca en modo spray,
de sabor no muy agradable.

Imdgen estdtica de ecografia transtordcica.

Es conveniente no conducir vehiculos en las horas
siguientes a la realizacion de la prueba.

El resultado de la prueba.

A pesar de la inmediatez de la realizacién de esta
prueba, habitualmente no se puede dar al paciente
la informacion final sobre el resultado de la
ecografia, puesto que para realizar un informe
pormenorizado es preciso realizar mediciones,
comparaciones con otras pruebas y revision de
imagenes en un ordenador habilitado para ese fin.

La respiracion durante la prueba.

Es posible que durante la realizacion de la prueba,
su cardidlogo le pida que coja aire y lo aguante, que
suelte el aire y no respire o incluso que haga fuerza
con la tripa. Son maniobras habituales para
mejorar la calidad de las imagenes, ya que con la
respiracion, la posicion del corazén puede variar.

En otras ocasiones, lo que se busca con estas
maniobras es afinar en las maniobras
diagndsticas de algunas patologias concretas.

Lo que el ecocardiograma no ve.

A pesar de ser una prueba muy precisa, hay
cosas que no podemos evaluar con la eco.

Las arterias coronarias: debido a su pequeiio
tamafio, movilidad y localizacién, no se ven
generalmente. Tampoco se ven los stents o
muelles si los hubiera.

El tejido eléctrico: las vias de conduccién no se
ven con la ecografia. No podemos ver bloqueos
o alteraciones eléctricas.

Comunicaciones u orificios: muy dificiles de
visualizar, aunque con el eco transesofagico si
podemos verlos. Cuando existen dudas de su
existencia, nos podemos ayudar de la inyeccién
de contraste por una vena para valorar si este
atraviesa las cavidades a través de orificios que
no deberian estar presentes.

La aorta es una estructura dificil de visualizar
con la ecografia. La parte mas préxima al corazén
y el arco si son zonas que se pueden visualizar,
pero para el resto necesitaremos de otra prueba
de imagen.



22. LA RMN

Resonancia Magnética
Nuclear Cardiaca.

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

La prueba que se le va a realizar se llama RMN
(resonancia magnética nuclear). Es un estudio
radioldgico que tiene como objetivo visualizar
diferentes estructuras del cuerpo. Para ello, no
usa radiacion, sino un campo electromagnético
generado por imanes que es inocuo para el
cuerpo humano. Se obtienen imagenes estaticas
y videos del movimiento del corazén.

éPor qué me la realizan?
Se la pueden realizar si usted tiene:

a) Miocardiopatia (problema en el musculo
cardiaco): permite evaluar la estructura del
corazon (tamafio de las cavidades cardiacas,
grosor de las paredes), su funcién y analizar
el musculo cardiaco en busqueda de
inflamacidn, cicatrices o fibrosis. Permite
llegar a un diagndstico mds preciso y tomar
decisiones en funcién del resultado.

b) Aortopatia: permite evaluar la arteria aorta
para descartar, por ejemplo, dilatacion
(aneurismas).

[=]

fuga en una valvula.

¢Qué debo hacer antes de la prueba?

- Debe acudir a la prueba en ayunas de 6
horas. Estas ayunas no incluyen la
medicacion. Siempre debe tomar su
tratamiento habitual, salvo que su médico
indique lo contrario expresamente.

- Debe intentar orinar previamente a la
prueba para no tener la necesidad de hacerlo
durante la misma.

- Es conveniente que acuda a la prueba
acompaiiado.

c) Valvulopatia: permite cuantificar una

¢En qué consiste y qué debo saber?

- Laduracién de la prueba es de alrededor de 45
minutos, contando la preparacién para la misma.

- Deberd dejar todos los objetos metalicos
fuera de la sala de la maquina. Su introduccién
haria que fueran atraidos fuertemente por la
maquina, con los riesgos que eso implicaria.

- Se le introducird en el tanel, dentro del cual el
espacio es muy reducido. La maquina emite ruido,
no debe preocuparse, es normal. Por ello se le

Magnetic
Resonance Imaging

Equipo de Resonancia Magnética Nuclear

colocardn auriculares para que no le moleste y
esté en contacto con el equipo médico.

- Durante la prueba no podra moverse y debera
mantenerse lo mas quieto posible.

- Debe seguir las indicaciones que se le den por
el altavoz, que pueden incluir indicaciones de
coger aire y mantener la respiracion. Si no realiza
estos consejos, el corazon saldrd movido y no serd
valorable.

- Probablemente se use un contraste no yodado
llamado gadolinio que se introduce por las venas
durante la prueba. Para ello es necesario colocar
en el antebrazo una via venosa previa a la

adquisicion de las imagenes. Cuando se introduce
el contraste, notard una sensacién de calor a
través del brazo y por el cuerpo. Es normal, no
debe preocuparse. En caso de haber tenido algin
problema en el pasado con su administracién, no
olvide notificarlo.

¢Qué situaciones pueden limitar la
realizacion de la RMN y debo comunicar?

1. Insuficiencia renal: si la funcion de su rifidn
estd muy deteriorada, no se podra usar
contraste en la prueba.

2. Claustrofobia: dado que el espacio es
reducido, probablemente no se pueda realizar
0 sea necesario que tome medicacion para
gue esté relajado.

3. Artefactos metalicos en el cuerpo: dado que
usa imanes, debe informar de la presencia de
cualquiera metal en su cuerpo, como proétesis
de cadera, marcapasos o desfibrilador.
Muchas veces puede realizarse la prueba
igualmente.



4. Embarazo: si existe la posibilidad de que esté

embarazada, debe comunicarlo ya que no se
podria usar contraste.

éQué riesgos conlleva?

En raras ocasiones, usted puede presentar una
reaccion alérgica a la administracion de contraste,
generalmente leve. Si nota picor durante la
prueba, debe comunicarlo.

Si tiene algun artefacto metalico, podria notar
calor en la zona del mismo. Cualquier cosa que
note, comuniquelo al equipo, lo estaran
escuchando en todo momento.

En raras ocasiones, en pacientes con insuficiencia
renal grave, el gadolinio ha provocado un cuadro
llamado esclerosis sistémica nefrogénica, por eso
debe siempre revisarse la funcion renal antes de
la prueba.

Equipo de Resonancia Magnética Nuclear




23. LATC

Tomografia
Computerizada Cardiaca

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

La prueba que se le va a realizar se llama TAC
(tomografia axial computarizada) y puede conocerla
por el nombre de “escaner”. Es un estudio radioldgico
que tiene como objetivo visualizar cualquier
estructura del cuerpo.

éPor qué me lo realizan?

En nuestro caso, suele realizarse para analizar:
a) Estructuras del corazoén.

b) Arterias coronarias que nutren a este de sangre
para descartar que tengan  estrecheces,
obstrucciones u otro problema.

c) Los grandes vasos (arterias y venas) que llegany
salen del corazén para descartar, por ejemplo,
dilatacion de los mismos (aneurismas).

é¢Qué debo hacer antes de la prueba?

* Su cardidlogo le indicard en algunas ocasiones
que tome tratamiento (premedicacién) los dias
antes de la realizacién de la prueba para mejorar la
calidad de la toma de imagenes. En la parte de
atras de este documento se detalla si debe tomar
medicacidn, de cudl se trata y cdmo tomarla. Su
cardidlogo debera prescribirsela y la recogera en la
farmacia.

* Es conveniente que acuda a la prueba
acompaiado y que no sea usted el que conduzca
el vehiculo que le traiga al hospital.

* Debe intentar orinar antes de la prueba para
no tener la necesidad de hacerlo durante la
misma.

Debe acudir a la prueba en ayunas de 6 horas.
Estas ayunas no incluyen la medicacién. Siempre
debe tomar su tratamiento habitual, salvo que su

médico indique lo contrario expresamente.

¢En qué consiste y qué debo saber?

* Laduracion de la prueba es de alrededor de 15
minutos, contando la preparacién para la misma.

* Probablemente se use contraste radiolégico
que se introduce por las venas durante la prueba.
Para ello, es necesario colocar en el antebrazo
una via venosa previa a la adquisicién de las
imagenes. Cuando se introduce el contraste,
notard una sensacion de calor a través del brazo y
el cuerpo. Es normal, no debe preocuparse.

Equipo de Tomografia Axial Computarizada

En caso de haber tenido algin problema en el
pasado con su administracion, no olvide
notificarlo.

* Para obtener las imagenes, se utiliza
radiacion ionizante. Si existe la posibilidad de
que esté embarazada, debe realizarse un test
de embarazo y en caso positivo habria que
valorar suspender la prueba.

* Para obtener imdagenes lo mas nitidas
posibles, puede ser necesario el uso de
medicacion para enlentecer el corazén. En
ocasiones también se usa medicacién (en forma
de spray o pastilla debajo de la lengua) para
agrandar las arterias del corazén y que salgan
mas nitidas.

* Durante la prueba no podrd moverse y
deberd mantenerse lo mas quieto posible.

* Debe seguir las indicaciones que se le den
por el altavoz, que pueden incluir indicaciones
de coger aire y mantener la respiracién. Si no
realiza estos consejos, el corazén saldrd movido
en la “foto” y no podremos valorar la prueba.

¢Qué riesgos conlleva?

* En general no presenta ningln riesgo.

* Si presenta insuficiencia renal, deberd beber
abundantes liquidos, ya que el contraste puede
empeorar la funcién del rifidn. No se podrd
administrar si existe insuficiencia renal grave.

* En pacientes alérgicos a contrastes yodados
se debera premedicar con corticoides y anti-
histaminicos.




Pauta de premedicacion

Medicacion Desayuno Cena
(DIA -2) (DIA -2)
(DIA -1) (DIA -1)
DIiA DE LA PRUEBA (DIA 0)

Ejemplo de imdgenes
obtenidas con TAC Coronario




24. LA
GAMMAGRAFIA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

Se trata de una prueba nuclear que usa pequefias
cantidades de material radiactivo (llamado
radiofarmaco), que se inyecta por via intravenosa y
se deposita en el cuerpo. Un radiofdrmaco esta
formado por la combinacion de un material con un
radioisétopo (necesario para emitir la radiacion),
siendo el mas comun el Tecnecio (**™Tc). La energia
radiactiva emitida se detecta por una camara
“gamma” que crea una imagen de todo el cuerpo,
llamada gammagrafia, en la que se pueden analizar
la distribucién y el grado de depdsito de estos
radiofarmacos.

Existe una amplia variedad de radiofarmacos que
se usaran en funcién de la enfermedad que se
sospeche. En funcién del tipo de radiofarmaco, se
depositara de manera normal en ciertos tejidos,

pero su deposito anormal es patolégico.
éPor qué me la realizan?

En el dmbito de la Cardiologia, esta prueba se le
podra realizar en al menos 2 situaciones:

a. Sospecha de que usted padezca amiloidosis
cardiaca (Gammagrafia 2°"Tc-DPD).

b. Sospecha de enfermedad en las arterias del
corazoén (Gammagrafia de  perfusion
miocardica o SPECT).

Gammagrafia > Tc-DPD:

La amiloidosis cardiaca (ver capitulo de amiloidosis)
es una enfermedad en la que se deposita una
proteina anormal en el musculo cardiaco, llamada
amiloide, de origen adquirido o hereditario, lo que
da lugar a un engrosamiento del musculo cardiaco.

Existen principalmente 2 tipos de amiloidosis: AL y
TTR (transtirretina). Esta gammagrafia permite
detectar el depésito de TTR, usando radiofdarmacos
como el 9mTc-DPD (el mas frecuente). En
situaciones normales, el corazén no los capta.
Cuando existe amiloidosis TTR, capta tanto o mas
que el hueso, lo que permite confirmar el
diagndstico. A veces la prueba puede ser dudosa y
seria necesario realizar otros estudios.

Procedimiento de ggmmagrafia

¢Como debo prepararme?

No es preciso el ayuno y puede tomar su
medicacion habitual.

* Si es mujer y puede estar embarazada, debe
advertirlo. Esta prueba supone exposicion a
una dosis baja de radiacion.

* Deje las joyas y otros artefactos metdlicos en
casa, ya que pueden interferir en las
imagenes.

* Entre la administracién del radiofarmaco y la

gammagrafia, va a tener que esperar un
tiempo. Puede traer algun libro o
pasatiempo para entretenerse.

¢En qué consiste?

1. En primer lugar serd necesario canalizar
una via venosa, normalmente en la flexura del
codo, para inyectar el radiofarmaco. Tras su
inyeccidn, podra notar frio o calor en el brazo lo
cual es normal.

2. Debera esperar entre 2 y 4 horas para que
el radiofarmaco se distribuya por el cuerpo.
Durante este periodo, se le indicara que beba
abundante agua para eliminar el radiofarmaco
gue no se haya depositado.

3. Previo a introducirle en la cdmara, se le
pedird que orine.

4. Se acostara en la mesa de la cdmara y la
adquisicion de las imdagenes comenzard. La
duracion de la prueba es de 15 minutos,
durante los cuales debe evitar moverse.

La cdmara podra rotar a su [m]
alrededor o acercarse a su 'S
cuerpo. También podrd pedirsele
que cambie




su posicion. Todo ello es necesario para obtener
imagenes de alta calidad.

5. En las horas posteriores deberd beber
abundante agua para ayudar a eliminar el
radiofarmaco en la orina y heces, lo cual puede
llevar desde varias horas a dias.

Gammagrafia (SPECT) de perfusion
miocardica:

Es una de las pruebas que se le podran solicitar si
tiene dolor de pecho (“angina”). Este se puede
producir si tiene estrecheces en las arterias
coronarias que originen una falta de flujo de sangre
al musculo.

En esta prueba se usara un radiofdrmaco que se
deposita en el musculo del corazén que tiene flujo
de sangre normal. Se adquieren imagenes en
reposo y tras ejercicio fisico o administracion de un
farmaco. Cuando existe un déficit de riego en algin
segmento del mdusculo, el radiofdarmaco no se
deposita y permite confirmar el diagndstico.
También nos permite evaluar la fuerza del corazén.
A veces se puede combinar con un TAC para
obtener mejores resultados (SPECT-TC).

¢Como debo prepararme?

Debe acudir a la prueba en ayunas de 6 horas.
Estas ayunas no incluyen la medicacion. Siempre
debe tomar su tratamiento habitual, salvo que su

médico indique lo contrario expresamente.

e Debe evitar tomar cafeina o fumar antes de la
prueba.

e Si tiene asma o cualquier problema respiratorio,
debe comunicarlo.

* El resto de recomendaciones son idénticas a
las de la Gammagrafia DPD.

¢En qué consiste?

El procedimiento es similar al de gammagrafia,
pero con las siguientes particularidades:

1. Se sometera a una prueba de esfuerzo (ver
capitulo correspondiente) y se registrara el
electrocardiograma de manera continua.

2. Si no puede realizarla, se le administrarad un
farmaco (adenosina o dipiridamol) que tiene un
efecto similar al del esfuerzo. Podra notar
ansiedad o dificultad para respirar. Duran
segundos y es un efecto normal de estos
farmacos. Si tiene molestias en el pecho, debe

stress

Imdgenes de SPECT de perfusion miocdrdica.

comunicarlo.

3. Encualquiera de los casos, una vez alcance el
esfuerzo maximo, se le administrarda el
radiofarmaco. Posteriormente, se adquiriran las
imagenes de SPECT y se valorard si existen
defectos de perfusién en su corazén.

4. Si se observan defectos de perfusion, sera
necesario adquirir imagenes en reposo.
Dependiendo del centro, esto puede realizarse
un tiempo después o incluso antes del esfuerzo.

5. El tiempo de la prueba es de 30 minutos,
pero su estancia en la unidad serd de 2 a 4 horas.

éLa radiacion de estas pruebas puede ser
perjudicial para miy los que estén
conmigo?

Aunque esta prueba usa sustancias radiactivas, la
cantidad de radiacién que se usa es pequefia,
equivalente a 50 radiografias en el caso de la
Gammagrafia DPD (similar a un TAC o
“escaner”) y mayor en el caso del SPECT. La
realizacion de una prueba de este tipo no
deberia suponer un riesgo para usted ni los que
le rodean.

De todas maneras y por precaucion, se
recomienda que en las 24 horas posteriores a la
prueba, evite el contacto estrecho y prolongado
(< 1 metro) con nifios < 10 afios y mujeres
embarazadas.



25. El PET-TC
en Cardiologia

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Cayetana Barbeito Caamaiio

éQué es?

La tomografia por emisién de positrones o simplemente
PET es una prueba de imagen similar a la gammagrafia
que usa diferentes radiofarmacos. Es una prueba que
permite estudiar el metabolismo del corazon y otras
funciones. Normalmente asocia un TAC (“escaner”) que
se realiza de manera simultdnea para obtener
imagenes de mejor calidad. Es mucho mas cara y menos
disponible que otras pruebas.

éPor qué me lo realizan?

Existen multiples indicaciones del PET en cardiologia,
pero las mas frecuentes son las 3 siguientes:

1. Descartar inflamacién activa en el miocardio
(miocarditis o sarcoidosis).

2. Descartar infeccién activa en alguna parte del
corazon (endocarditis).

3. Estudio de perfusion miocardica.

En los 2 primeros casos el radiofarmaco usado es la
glucosa marcada (FDG), y es fundamental realizar una
dieta estricta antes de la prueba para que sea valorable.

En el dmbito de las cardiopatias familiares, se suele
realizar por el primer motivo para descartar sarcoidosis.

¢Qué debo advertir antes de la prueba?

Si es usted alérgico a la heparina.
- Sies usted alérgico a los contrastes yodados por si fuera preciso utilizarlos.

¢En qué consiste y qué debo saber?
1. Laduracion total de su estancia en el centro serd de al menos 2 horas.

2. Sera necesario canalizar una via venosa, normalmente en la flexura del codo.

3. En ocasiones, serd necesario realizar un estudio de perfusion basal ya sea con PET o SPECT. En ambos
casos, se le inyectara un primer radiofarmaco especifico y se adquirirdn las imagenes.

4. Posteriormente, se le inyectara heparina intravenosa antes de la prueba, salvo que sea usted alérgico
a la misma.

5. Tras 10 minutos, se le inyectara el radiofarmaco, y debera esperar alrededor de 90 minutos en total
reposo. Si el corazdn retiene o capta el radiofarmaco, se verd que “brilla” en la imagen, indicando
inflamacion.

6. Se acostara en la mesa del PET, que es similar a la de un “escaner” y es “abierto” y por lo tanto no
suele producir claustrofobia.

7. La adquisicion de las imagenes comenzara. La duracion total de esta parte de la prueba puede oscilar
entre 20 y 30 minutos, durante los cuales debera estar inmdvil. Si es necesario se inyectara contraste.

8. En las horas posteriores, debera beber abundante agua para ayudar a eliminar el radiofarmaco en la
orina y heces, lo cual puede llevar desde varias horas a dias.

¢Qué riesgos conlleva?

Esta prueba utiliza radiacién similar a la de un TAC o “escaner”. La realizacién de una prueba
de este tipo no deberia suponer un riesgo para usted ni los que le rodean, aunque se
recomienda que en las 24 horas posteriores evite el contacto estrecho y prolongado (< 1
metro) con nifios < 10 afios y mujeres embarazadas.




éComo debo prepararme antes de la prueba?

Esta prueba usa glucosa marcada (FDG) y el corazén “brilla” mucho porque la utiliza para funcionar. Por ese motivo, la preparacion para esta prueba es
FUNDAMENTAL y debe seguir estrictamente las siguientes recomendaciones:

En las 24 horas antes de la prueba NO puede realizar ejercicio fisico.

- Esfundamental la dieta para que la prueba pueda ser valorada. Debe acudir con ayunas de al menos 12 horas, a excepcién de su medicacion
habitual y de agua. Por lo tanto, el dia antes de la prueba NO debe cenar y antes de la prueba NO debe desayunar. En |a tabla se resumen las
comidas permitidas y las prohibidas.

- Respecto a la bebida, beba solo agua. Puede tomar té o café, pero SIN azucar ni leche.

- Esedia, se le propone que su desayuno y comida consista en una de las siguientes opciones (1 al desayuno y 1 a la comida):

a) 3-5 salchichas fritas en aceite o mantequilla (sin pan).

b) 2 hamburguesas fritas en aceite o mantequilla (sin pan).

c) 3-5lonchas de bacon (sin pan).

d) Pollo o pescado frito en aceite o mantequilla.

e) 1 filete de ternera de 200g con grasa frito en aceite o mantequilla.

f) 3 huevo fritos en aceite o mantequilla (sin pan).

1. Pollo o pavo frito o cocido (no asado).

2. Pescado.

3. Carne de cerdo o ternera.

4.  Salchichas de carne, hamburguesas o bacon SIN pan ni
vegetales.

5.  Huevos fritos o tortilla francesa (sin leche).

6. Agua o bebidas sin leche ni azucar.

7.  Café o té sin leche ni azucar.

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.



26. CATETERISMO
CARDIACO

Dr. Aritz Gil Ongay, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

El cateterismo cardiaco es un procedimiento
invasivo mediante el cual se accede a diferentes
partes del corazén para conocer su anatomia o su
funcionamiento. Se realiza mediante la puncion de
una vena o arteria del cuerpo y la introduccién a
su través de unos catéteres o “tubos finos” que
permitiran utilizar e introducir todo el material
necesario en el procedimiento. La puncion de
dicho vaso sanguineo se realiza previa anestesia
local de la zona.

éPor qué necesito yo esta prueba?

Los objetivos de realizar un cateterismo pueden ir
desde el obtener informacion (diagndstico)
complementaria o que no se pueda obtener con
otra prueba, o realizar algun tratamiento
especifico mediante la misma. En ocasiones
también se utiliza para tomar muestras del
musculo cardiaco (biopsia) para el diagnostico de
las miocardiopatias.

¢Qué tipos de cateterismos existen?

Dependiendo de la parte del corazén que se quiera
evaluar distinguimos el cateterismo cardiaco
derecho y el izquierdo.

a) Derecho: el catéter se introduce por una vena hasta llegar a las cavidades derechas del corazén y de
ahi a las arterias de los pulmones. Aporta una informacidon muy valiosa sobre la presion en los
pulmones. También se toman muestras sanguineas o de musculo cardiaco (biopsia) y otros datos que
resultan Utiles en la evaluacidn de patologias cardiacas relacionadas con enfermedades pulmonares o
en la evaluacién previa o posterior al trasplante cardiaco o pulmonar.

b) lzquierdo o coronariografia: a través de una arteria se llega al origen de las arterias coronarias que
son las encargadas de suministrar sangre al musculo cardiaco. Sigue constituyendo la prueba mas
fiable para el estudio de las estrecheces de las arterias coronarias que puedan causar angina de
pecho o incluso un infarto cardiaco. En el mismo procedimiento se puede intentar solucionar ese
estrechamiento mediante la colocacidn de un stent. Este dispositivo es una especie de muelle que

gueda en el interior de la arteria resolviendo el estrechamiento (ver imagen central).

éDonde se realiza?

Se lleva a cabo en la sala de hemodinamica, similar a un
quirdfano (ver imagen de la derecha).

Estrechez

Arterial

i 50
177 1
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Amndres Telra Colderim,

éQuién lo hace?

Los encargados de llevarlo a cabo son cardiélogos
especializados en intervencionismo, que realizan
este procedimiento decenas de veces a la
semana.

é¢Puede ser urgente?

Hay ocasiones en las que se debe
realizar de urgencia, como en un
infarto de miocardio, que requiere
la desobstruccion inmediata de la
arteria coronaria. En estos casos,
el riesgo de complicaciones es
mayor.




Esta es la imagen que ve el operador en su pantalla
tras administrar el contraste a traves del catéter
(circulo amarillo) en la arteria coronaria (estrella
amarilla) que se rellena en su interior y se
muestran todas sus ramificaciones. Estas arterias
tienen un calibre maximo de 4-5 mm. Hay
ramificaciones arteriales que llegan a ser tan
microscopicas que no las vemos en la angiografia.

éDudas frecuentes?

1. ¢Es una anestesia general? No. Usted podra conversar con el operador mientras se realiza la prueba y comentarle sus molestias o dudas. Se utiliza
anestesia local como la que se puede utilizar en el dentista y medicacion ansiolitica.

El cateterismo cardiaco programado

PASO A PASO

INGRESO PROCEDIMIENTO ALTA
De 24 a 72 horas de  Duracion: 30-60 mins aprox. B
duracién minima. - En los procedimientos

Debe realizar la prueba en
ayunas de 6 horas.

¢éQué hago con Ia
medicacion? Para algunos
procedimientos es
necesario suspender los
farmacos anticoagulantes.
Importante  preguntarle
por ello a su cardidlogo en
la consulta.

1. Cambio de camillay
preparacion de la zona
estéril.

2. Anestesia local.

3. Introduccioén de los
catéteres.

4. Manipulacion de los mismos.
5. Cierre del punto de puncién
y aplicacion de presion.

6. Reposo inmovil en cama
varias horas.

programados se puede hacer
vida normal desde el alta,
teniendo precaucion con la zona
de puncion.

Si durante el procedimiento le
han colocado un stent
seguramente tenga que tomar
nueva medicacion.

2. (Y si estoy embarazada? Se utilizan rayos X, por lo que es necesario conocer si usted esta embarazada.

3. ¢Es muy doloroso el procedimiento? No. Puede ser a lo sumo algo molesto.

2. ¢Dénde me van a pinchar? Dependiendo del tipo de cateterismo y de la dificultad prevista del caso, los sitios mas cominmente utilizados son la
mufieca, seguido de la ingle (a veces también el antebrazo o el cuello).

4. ¢Cuanto tengo que estar en reposo? En caso de puncidn venosa, 1-2 horas. En los casos de puncidn arterial, seran varias horas y necesitara la
aplicacion de una banda hinchable en la mufieca o un pequefio peso en la ingle en funcidn del acceso utilizado. Todo ello se hace para minimizar el

riesgo de sangrado.

5. ¢Cudles son los riesgos? Sigue siendo una prueba invasiva. Los mas frecuentes son los relacionados con el sangrado de la zona de puncidn. Otros son la
alergia al contraste yodado y el deterioro de la funcién del rindn por el mismo. Las complicaciones mayores se dan en menos de 2 de cada 1000 casos.



27. EL ESTUDIO
ELECTROFISIOLOGICO

Dra. Cayetana Barbeito Caamario, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

éQué es?

El corazodn es un érgano formado principalmente por
tejido muscular que se contrae y late gracias a la
existencia de un sistema eléctrico que se llama
tejido de conduccién. El impulso nervioso se origina
en las cdmaras superiores del corazén o auriculas
hasta las cdmaras inferiores o ventriculos. Si se
produce alguna alteracion en la transmision del
impulso o este se origina en otro sitio, se produce
una arritmia.

El estudio electrofisiolégico es una prueba que
permite estudiar las alteraciones del ritmo del
corazoén o arritmias.

éPor qué se realiza?

Esta prueba se realiza en pacientes que presentan
sintomas como palpitaciones, taquicardias, mareos o
episodios de pérdida de conocimiento, en los que el
origen de los mismos es o puede ser una arritmia del
corazon.

éPara qué sirve?

En la mayoria de los casos el estudio
electrofisiolégico nos permitird identificar qué tipo
de arritmia cardiaca tiene y en qué parte del
corazdn se origina.

En ocasiones puede ser necesario administrar
farmacos o estimular el corazén para desencadenar

la arritmia y poder identificarla.

Algunos tipos de arritmias pueden tratarse durante
el propio estudio, lo que se conoce como una
ablacién.

Otras veces, se usa para estratificar el riesgo de
muerte subita en pacientes con enfermedades
como el sindrome de Brugada.

¢En qué consiste?

Debe acudir a la prueba en ayunas de 6 horas. Su
cardidlogo le indicara si debe suspender alguna
medicacién antes del procedimiento.

Esta prueba se realiza en el hospital, en una sala
especifica similar a un quiréfano situada en el
laboratorio de electrofisiologia.

Deberd tumbarse en una camilla sin ropa y se le
colocardn electrodos en el pecho para controlar el
ritmo del corazén.

Para realizar esta prueba se necesita puncionar una
vena, generalmente en la ingle, para introducir
varios catéteres (llamados electrocatéteres). Estos
son cables eléctricos que se colocan dentro del
corazén y que registran la actividad eléctrica del
mismo, que se visualizan en unos monitores. Para
colocarlos es necesario emplear en la mayoria de
los casos rayos X.

Generalmente usted se encuentra despierto y
Unicamente se emplea anestesia local en la zona de
puncién; pero si es preciso se puede administrar
sedacion superficial.

El procedimiento tiene una duracién variable, desde
media hora a varias horas y esto depende del tipo
de arritmia y de si se realiza ablacidn.

Tras la prueba debera permanecer un tiempo en
reposo y generalmente puede irse de alta el dia
siguiente.

¢Qué molestias o riesgos tiene?

Las molestias mas frecuentes que pueden aparecer
durante o tras la prueba suelen estar relacionadas
con la zona de puncién venosa, como hematomas, o
con la inmovilizacién. También pueden aparecer
palpitaciones si se desencadena la arritmia durante
el estudio o un leve dolor toracico si se realiza una
ablacion.

Como en todo procedimiento existen riesgos,
aunque estos son poco frecuentes. Algunas
complicaciones graves son hemorragias importantes
que requieran transfusion, trombosis vasculares y
perforacion cardiaca, pudiendo precisar en estos
casos una intervencidn médica urgente. La
mortalidad relacionada con el procedimiento es muy
infrecuente, ocurriendo en 1 de cada 3.000 estudios.

—

Electrocardiograma que evidencia una arritmia cardiaca




Electrocatéter Electrocatéter dentro del corazén Ejemplo de sala de electrofisiologia

Dudas frecuentes:

1. ¢Es una anestesia general? Se suele emplear anestesia local en la zona de puncidn venosa por lo que usted estard despierto durante la prueba. En
alguin caso concretos es necesario el uso de sedacion superficial o anestesia general.

2. (Y si estoy embarazada? Se utilizan rayos X, por lo que es necesario conocer si usted esta embarazada.

3. ¢Tengo que estar en ayunas? Si, no debe haber comido en las uUltimas horas. Como sera ingresado las horas previas al procedimiento, el personal de
enfermeria se encargard de comentarle este aspecto.

4. ¢Tengo que suspender algun tratamiento? Probablemente tenga que suspender algin farmaco que esté tomando. Su médico responsable serd el
indicado de explicarle qué tratamientos suspender y qué pauta seguir.

5. ¢éCuanto tiempo tengo que estar en reposo? Como generalmente la puncion es venosa, debera permanecer 1-2 horas en reposo. En algunos casos
puede ser necesario dar unos puntos en la zona de acceso y puede ser necesario estar mas tiempo.

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.



28. LA BIOPSIA

ENDOMIOCARDICA

Dra. Helena Llamas Gémez, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es?

La biopsia endomiocdrdica es un procedimiento
que se realiza por cateterismo mediante el cual se
extraen pequefias muestras de musculo cardiaco
para su andlisis.

éPor qué se realiza?

En ocasiones es necesaria para poder analizar la
estructura del corazén y descartar la presencia de
ciertas enfermedades.

éPara qué sirve?

Es util para descartar la presencia de rechazo en
el trasplante cardiaco y para el diagnéstico de
miocarditis, de algunas miocardiopatias y de
enfermedades infiltrativas, como la amiloidosis.

¢En qué consiste?

Con anestesia local y mediante la puncion de
una vena del cuerpo, que puede ser una u otra
en funcién de la indicacidon, se introduce por
medio de un sistema de guias y catéteres, un
biotomo, o pequefio aparato que toma una
muestra de pocos milimetros de musculo
cardiaco.

El procedimiento se guia con rayos X o
ecocardiografia para localizar la zona adecuada
de puncion.

Posteriormente el servicio de Anatomia
Patoldgica analiza la muestra.

La prueba se realizara tras ayunas de al menos
6 horas, excepto su medicacion habitual.

Andrea Teira Colderén.

¢Qué molestias o riesgos tiene?

La complicacion mas grave, si bien es muy
infrecuente, es la perforacion del corazon,
pudiendo producirse un taponamiento cardiaco.

Pueden producirse arritmias o trastornos de la
conduccién por el contacto del catéter con el
corazén, que normalmente son transitorios.

La complicacién mads frecuente es la aparicién de
hematomas o fistulas arteriovenosas en la zona de

puncién venosa.

En el caso de acceso vyugular, pueden muy
raramente producirse neumotdrax (perforacién del
pulmén), que suelen resolverse de forma
espontdnea o mediante la colocacién de un
pequeiio tubo de drenaje.

También podria producirse sangrado de la zona de
biopsia, infecciones por los accesos del catéter o
lesidn del nervio laringeo recurrente (raro).




29. LAS PRUEBAS
DE PROVOCACION

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Cayetana Barbeito
Caamano

éQué son?

Son pruebas que usan farmacos para completar el
estudio y llegar al diagnéstico de problemas en los
canales del corazon.

éPor qué se realizan?

Se realizan porque existe la sospecha de que usted
tenga un problema en los canales del corazén, no
detectable mediante pruebas de imagen como la
ecografia. Son las 2 siguientes:

1. Test de flecainida o ajmalina: es el mas comun.
Se usa para diagnosticar el sindrome de
Brugada.

2. Test de adrenalina: se usa para el diagndstico
del sindrome de QT largo (SQTL) y de la
taquicardia ventricular polimérfica
catecolaminérgica (TVCP).

Test de flecainida o ajmalina

Se le ofrecera si existe sospecha de que tenga
sindrome de Brugada (por ejemplo, si tiene
familiares con este diagndstico o si tiene un
electrocardiograma (ECG) dudoso). Esta enfermedad
se diagnostica por un ECG, pero es intermitente, por
lo que puede no detectarse en una Unica
determinacion. Se usan farmacos que los pacientes
con Brugada no pueden tomar, como la ajmalinaola
flecainida (mas raramente, procainamida).

¢Como debo prepararme?

La prueba no precisa ingreso, pero pasara
alrededor de 3 horas en el hospital. Debe acudir
en ayunas de 4 a 6 horas, excepto su medicacion
habitual.

¢En qué consiste?

1. La prueba se hard en una sala monitorizada y
con acceso a medidas de reanimacién avanzada.

2. Se le canalizara una via venosa para realizar la
infusién de flecainida o ajmalina.

3. Se le colocaran las pegatinas y se hard un ECG
antes de comenzar la prueba.

4. Se comenzard la infusién del farmaco, durante
aproximadamente 10 minutos, durante la cual se
haran multiples ECG. Si en algin momento es
positivo o existe alguna anomalia, se detendrd la
prueba.

5. Tras finalizar la infusidn, se hard un ECG unos
minutos después y quedard en vigilancia,
realizdndose un Ultimo ECG antes de irse.

6. Durante ese dia, debe evitar realizar esfuerzos
intensos, pero al dia siguiente puede hacer vida

normal.
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Test de flecainida o ajmalina para desenmascarar patron de Brugada

Si el test es negativo, se descarta Brugada. Su
positividad apoya el diagnéstico de sindrome de
Brugada, aunque, muy rara vez, este test puede ser
falso positivo en personas sanas .

¢Qué riesgos conlleva?

- Esta prueba no debe realizarse antes de la
pubertad, ya que es dificil de interpretar y tiene
mas riesgo antes de la misma, al no estar el
cuerpo totalmente desarrollado.

- Durante la prueba puede notar mareo, visidn
borrosa o alteraciones en el sabor de la boca. Es
normal.

- Existe un minimo riesgo de arritmias peligrosas
durante y después de su realizacion, por eso se
realiza en un entorno vigilado y existe una
vigilancia posterior.

Test de adrenalina o epinefrina

Se usa ocasionalmente en caso de posible SQTL y
TVPC, asi como en el estudio después de una muerte
subita recuperada.

El procedimiento es similar al del test de flecainida
o ajmalina, pero usando adrenalina en su lugar. Esta
sustancia se encuentra naturalmente en el cuerpo, y
al infundirla por vena podra notar nerviosismo,
sensacion de calor o taquicardia.

Esta prueba se realizara en ayunas en un entorno
monitorizado ya que tiene riesgo de arritmias
peligrosas durante su realizacion.

No precisa ninguna medida en particular =]
tras la prueba. .
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30. MARCAPASOS Y

DESFIBRILADORES

Dra. Andrea Teira Calderdn, Dr. Victor Expdsito Garcia

¢Qué es un marcapasos (MPS)?

Es un dispositivo electrdénico de estimulacion cardiaca.
Consta de tres partes: bateria, generador de
estimulos (ambos incluidos en una carcasa, que
funciona como un ordenador que recibe y envia
estimulos) y electrodos o cables.

Pueden ser:

- Monocamerales (si estimulan solo una camara
cardiaca, por ejemplo el ventriculo derecho o la
auricula) y utiliza un solo electrodo o cable.

- Bicamerales (si estimulan auricula y ventriculo) y
utilizan dos electrodos.

- Tricamerales (si estimulan la auricula y ambos
ventriculos) y requieren de tres electrodos.

También existen algunos modelos en la actualidad
llamados “sin cables”. Estos dispositivos, de cdpsula
exclusivamente de 0,8 cm? de volumen y 2 gramos de
peso, se anclan en el endocardio (capa interna del
corazon) mediante un sistema de fijacién de 4 puas.
Se introducen a través de las venas con unos
catéteres.

é¢Cuando hay que implantar un marcapasos?

Cuando un paciente tiene bradicardia (frecuencia
cardiaca baja o lenta) sintomatica para sincope
(pérdida de conciencia) o un bloqueo, que no se
justifique por causas secundarias o tratables.

Las causas mas habituales de necesidad de marcapasos
son la alteracién del marcapasos natural del corazon,
el nodo sinusal. Cuando este deja de funcionar, no
genera los impulsos eléctricos del corazén y el paciente
tiene latidos cardiacos muy lentos o pausas.

También es habitual como causa de necesidad de
marcapasos el bloqueo auriculo-ventricular completo,
que se produce por un fallo en la conduccién de los
impulsos eléctricos del corazén a través del “cableado”
natural del mismo.

En casos excepcionales, se puede colocar un
marcapasos para corregir la contraccion del corazén y
mejorar su fuerza, para lo cual se utiliza el marcapasos
resincronizador (tres electrodos).

Como vivir con un marcapasos
Después del implante hay que tener unos cuidados

minimos para evitar la infeccion de la herida y el
desplazamiento o rotura del electrodo.

¢Qué actividades puedo hacer con un
marcapasos o un desfibrilador?

Puede hacer deporte de forma moderada vy
mantener relaciones sexuales, puede utilizar
dispositivos  electrénicos (mdvil, mando de
televisor, ordenador, etc.) siempre teniendo en
cuenta que si estos tienen imanes en su interior,
deberia evitar acercarselos a menos de 10 cm del
marcapasos. Puede viajar en aviéon y pasar los
controles sin peligro (debiendo avisar a las
autoridades de que porta un dispositivo). Puede
usar el microondas, el horno, la vitrocerdmica
(siempre que no sea de induccion). Puede usar
mantas eléctricas, maquinillas de afeitar y radios.

El uso de estos dispositivos no le exime de llevar el
cinturdn de seguridad en el automdvil.

COMPOSICION DEL

IMPULSOS ELECTRICOS

RECEPCION DE SENALES

GENERADOR

Andrea Teira Calderdn,
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éQué actividades no debo hacer?

No debe manipular aparatos o equipos pesados que
contengan imanes potentes o las vitroceramicas de
induccion.

Evitar aparatos que generen mucha vibracién, como
taladradoras eléctricas. Tampoco debe usar equipos
para soldar o algunos aparatos utilizados por
dentistas.

Antes de someterse a una resonancia magnética,
debe advertir a su médico, al igual que con las
maquinas o equipos de radioterapia. Debe evitar
apoyar sobre el hombro correas o materiales que
puedan erosionar la piel que cubre el dispositivo.

¢Qué es un desfibrilador automatico
implantable (DAI)?

Es una forma de tratamiento para pacientes que
han sufrido taquicardias (ritmos rapidos malignos
del corazdén) que ponen en peligro su vida o para
pacientes con determinadas enfermedades
cardiacas que pueden predisponer a esas arritmias,
en ocasiones mortales. EI DAl registra el ritmo
cardiaco y si detecta una arritmia maligna,
administra una descarga eléctrica (desfibrilacion)
gue devuelve al corazdn a su ritmo normal. Protege
frente a la muerte subita cardiaca. El paciente
percibe esta descarga y puede resultar dolorosa. En
ocasiones el dispositivo puede detener algunas
arritmias estimulando mas deprisa el corazdn (sin
necesidad de choque), sin percibir el paciente
molestias.

La apariencia es muy similar a la de un
marcapasos, pero de tamafio mayor. El
desfibrilador tiene siempre funcidén de marcapasos
incorporada (estimulacién para marcar el ritmo
cardiaco). Se implanta exactamente igual que el
marcapasos.

Por lo general, se suelen implantar a través de la
vena subclavia y queda en el interior de las
camaras cardiacas, concretamente en el ventriculo
derecho. Sin embargo, hay algunos dispositivos
novedosos que se pueden implantar mediante
cirugia, por fuera de la caja tordcica. Son los
llamados  desfibriladores  subcutaneos. La
principal diferencia con respecto a los
convencionales, es que no tienen funcién de
marcapasos.

En ocasiones se puede dar la circunstancia de que
el desfibrilador reconozca como arritmia maligna
una arritmia que no lo sea y dar lugar a un choque
inapropiado.

Algunos modelos tienen la posibilidad de hacer
una monitorizacidén remota constante y enviar los
datos desde una centralita en casa al hospital
(llamados Home Monitoring).

Los dispositivos mas modernos, al igual que ocurre
con los marcapasos, suelen ser compatibles con la
resonancia magnética. Siempre debe avisar a su
médico de que es portador de este dispositivo.

El procedimiento de implante de
marcapasos o desfibrilador:

Debe estar en ayunas al menos 10-12h
previo al implante, excepto su medicacién
habitual.

Treinta minutos antes de comenzar la operacidn,
se le administrard un antibidtico para evitar las
infecciones por la intervencion.

Para colocarlo, permanecera tumbado vy
consciente, aunque ligeramente sedado. Se aplica
anestesia local en el lugar elegido (generalmente
bajo la clavicula), se realiza una pequefia incision y
se coloca debajo de la piel de dicha zona el
generador que se une a uno, dos o tres cables
(electrodos) segun la indicacién. Estos se
introducen por una vena (generalmente la
subclavia) y se les hace avanzar hasta el corazon
con control radioscépico.

Una vez comprobado el correcto funcionamiento
del marcapasos se cierra la herida de la piel con
unos puntos de sutura y/o grapas.

Tras la implantacién, debera permanecer en
reposo varias horas con un pequefio peso encima
de la zona de implante.



Los riesgos del procedimiento del implante de MPS o DAI:

Como cualquier actuacidon médica y pese a su correcta realizacion, existen riesgos:

- Molestias en la zona de implantacion del generador, equimosis o hematoma que en raras
ocasiones puede exigir drenaje del mismo.

- Puncién inadvertida del pulmdn (neumotdrax) que en algunas ocasiones puede precisar de la
colocacién de un tubo para drenarlo.

- Pese al uso de antisépticos y antibidticos previo a la intervencion existe riesgo de infeccion de
la zona de implante, a veces asociado a apertura de la piel y exteriorizacion del marcapasos.
Este riesgo es mayor en aquellos pacientes sometidos a procedimientos de recambio. En caso
de producirse, sus consecuencias pueden ser graves por la posibilidad de transmisién de la
infeccion al corazon y suele requerir de su retirada.

- Muy raros: hemorragia que requiera transfusion, flebitis, trombosis venosa o intracardiaca,
embolia pulmonar, ictus, sepsis, perforacion cardiaca con taponamiento. El riesgo de muerte es

Ejemplo de sala de electrofisiologia, la camilla sobre la que se
encuentra el paciente y el arco con el que se realiza la escopia (rayos X).

excepcional (1-2 por 1.000).

é¢Puedo conducir vehiculos?

La legislacion al respecto dependerd de la
enfermedad que haya motivado el implante
del marcapasos o el desfibrilador, por lo que
debera consultar a su médico.

Identificacién MPS/DAI

Debe llevar siempre consigo la tarjeta de
portador de DAI (Desfibrilador Automatico
Implantable) o marcapasos. De esta forma, se
identificara si las autoridades se lo requieren
en un control (en un aeropuerto o cualquier
control de metales) y si se lo solicitan en un
centro médico diferente de su hospital de
referencia.

Esquema de la zona de acceso e implante del dispositivo.
ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.



31. ANTICOAGULACION

Dr. Gonzalo Martin Gorria, Dra. Cayetana Barbeito Caamarfio

¢Qué es la anticoagulacion?

La anticoagulacidon es un tratamiento que consiste
en alterar la capacidad de la sangre de crear
coagulos, de manera que se impida o retrase la
formacidn de coagulos.

Generalmente, la sangre tiene la capacidad de
formar codgulos para evitar que, ante una herida, se
produzca un sangrado exagerado. Pero en
ocasiones, hay enfermedades que favorecen la
anormal formaciéon de coagulos en los vasos
sanguineos, dando lugar a obstrucciones de la
circulacién, produciendo infartos en los tejidos por
falta de riego sanguineo. Estos infartos pueden
darse en el cerebro, en el higado, en el bazo, en el
intestino, en las piernas, etc. En definitiva, en
cualquier parte del organismo.

En cardiologia, las causas mas frecuentes que
pueden producir coagulos de forma inadecuada son
la fibrilacion o el flutter auricular, las prétesis
valvulares metalicas o las miocardiopatias. Por este
motivo, su médico le puede indicar tomar un
anticoagulante.

Mediante la anticoagulacidn, se evita que se formen
estos coagulos y se produzcan embolias que
ocasionen alteraciones en la circulaciéon sanguinea.
No se debe confundir con el tratamiento de
antiagregacion. En contra, el efecto secundario mas
indeseado del anticoagulante es que favorece las
hemorragias ante cortes o heridas o en casos de
traumatismos.

Tipos de anticoagulantes

Hay dos tipos de anticoagulantes, los que actuan
sobre la vitamina K (clasicamente conocidos como
Sintrom® o Aldocumar®) y los de accién directa
(anticoagulantes orales directos).

Anticoagulantes orales directos (ACOD)

Actualmente estos son los ACOD disponibles y sus
dosis:

- Edoxaban (Lixiana® 30 mg o 60 mg, toma Unica
diaria)
- Rivaroxaban (Xarelto® 15 mg o 20 mg, toma Unica
diaria)
- Apixaban (Eliquis® 2,5 mg o 5 mg, toma cada 12
horas)

- Dabigatran (Pradaxa® 110 mg o 150 mg, toma
cada 12 horas)

Caracteristicas de los ACOD:

- No es preciso controlar o medir los niveles de
anticoagulacién. No necesitan controles, ya que
a diferencia de lo que ocurre con el Sintrom®,
sus niveles son muy estables.

- Han demostrado igual eficacia que el Sintrom®
con menos tasa de sangrados.

- Si es necesario que, al menos una vez al afio, su
médico le realice controles analiticos.

- Salvo en casos concretos, el seguimiento de esta
prescripcion se realiza desde su médico de
cabecera.

- No se pueden usar en pacientes con protesis
valvulares metalicas.

Sintrom® (acenocumarol) y Alducumar®
(warfarina)

La dosis del farmaco depende de los controles de
anticoagulacién, por lo que puede ser variable en
el tiempo. Los controles pueden ser tan frecuentes
como cada uno o dos dias y como minimo una vez
al mes cuando se alcanza la estabilidad. Los niveles
de Sintrom® son mas sensibles a alterarse por la
ingesta de determinados alimentos.

Precauciones que debe tomar si esta
tomando anticoagulantes:

- Evite automedicarse, ya que interacciones
farmacolégicas pueden aumentar el riesgo de
sangrado o inutilizar su funcién.

- La complicacion mas frecuente son los
sangrados, aunque generalmente son leves y
autolimitados. Ante esta complicacidn, acuda
inmediatamente a su médico y no retire usted
solo la medicacion.

- Si sufre un traumatismo, debe saber que la
probabilidad de sangrado o hematoma
importante puede ser mayor. Sobre todo, si el
golpe ha sido en la cabeza, debe acudir a
urgencias para solicitar atencion médica.

- Aunque poco habitual, los sangrados
intracraneales espontaneos pueden ser una
complicacion. Si experimenta sintomas como
pérdida de fuerza o sensibilidad, dificultad para
hablar o entender, problemas para mantener el
equilibrio o dolor de cabeza intenso, debe
acudir a urgencias inmediatamente.




32. ABLACION SEPTAL
CON ALCOHOL Y
MIECTOMIA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Roberto Barriales Villa

éQué son y por qué se realizan?

Son 2 intervenciones que se usan en aquellos
pacientes con miocardiopatia hipertréfica que
tienen obstruccion en la salida del corazéon que
causa mucha limitacién funcional con falta de aire a
pesar del tratamiento con medicamentos, que
buscan reducir el “engrosamiento” del corazén en
la zona que causa la obstruccion.

éValen ambas para todos los pacientes?

Cada paciente es diferente y, por lo tanto, sera su
cardiélogo quién valorara si usted necesita alguno de
estos procedimientos, y elegirda aquel con mas
probabilidades de éxito y menor riesgo de
complicaciones en su caso particular.

Ablacidn septal con alcohol
¢En qué consiste?

Consiste en provocar un “infarto” controlado de la
zona engrosada que causa el problema.

Es una intervencidn que se realiza a través de un
cateterismo cardiaco (ver capitulo correspondiente);
no es una cirugia. Se consigue provocar este
“infarto” inyectando alcohol en la arteria que nutre
la zona engrosada, que se tapa y posteriormente se
adelgaza, consiguiendo reducirse la obstruccion y
mejorando sus sintomas.

¢Qué puedo esperar durante la ablacién?

* El procedimiento se realiza en ayunas con
anestesia superficial para que esté relajado y no
tenga molestias.

* Se le colocarda un marcapasos de manera
transitoria a través de una vena de la ingle, dado
que existe riesgo de que tenga un bloqueo
cardiaco durante o después del procedimiento.

* Se realiza un cateterismo cardiaco para analizar
las arterias coronarias y posteriormente buscar
aquella pequefia rama arterial que llega a la
zona engrosada. Se realizard un ecocardiograma
para confirmar que se encuentra la arteria
correcta. Posteriormente se inyectara el alcohol
para taparla y, si no hay incidencias, el
procedimiento finalizara.

Ablacién septal
Cown alcochol

Andrea Teira Calderdn.

* La duracién del procedimiento serd de entre 30
minutos y 2 horas.

* La estancia en planta después del procedimiento
normalmente es de 7 dias. Durante la misma, se
le retirard el marcapasos si no hay problemas,
volverd a tomar sus medicinas habituales y, antes
de irse a casa, se le repetird un ecocardiograma
para ver el resultado inicial.

¢Qué puedo esperar después de la ablacion?

* El éxito del procedimiento ronda el 80%. En 1 de
cada 5 pacientes, no se encuentra la arteria y no
se puede realizar la ablacion.

* En 7 dias podra reincorporarse a su vida habitual.

* Una vez en casa, al principio puede que no se
encuentre mejor que antes de la ablacién. Es algo
normal y hay que esperar varios meses hasta
que la zona engrosada se adelgace y la
obstruccion mejore. A veces puede tardar hasta
9-12 meses, por eso hay que mantener la
medicacion si es necesario y tener paciencia.

* En caso de no mejoria, se puede repetir el
procedimiento.

¢Qué riesgos tiene?

Es una prueba invasiva y, como tal, no estd exenta
de complicaciones. Sin embargo, son poco
frecuentes, ocurriendo en <2% de los casos. Las mas
frecuentes son:

* Sangrado en las zonas de puncién.

* Bloqueo cardiaco con necesidad de implante de
marcapasos definitivo (1 de cada 20).

* Embolias (se anticoagula).




Miectomia quirurgica:
¢En qué consiste?

Es una cirugia cardiaca que consiste en cortar un
fragmento del musculo engrosado para aliviar la
obstruccion y conseguir que tenga menos sintomas
como fatiga.

¢Qué puedo esperar durante la miectomia?

* Se realiza con anestesia general. Tendrd que
pasar una consulta preanestésica antes de la
cirugia.

* Realizard técnicas de fisioterapia respiratoria
antes y después de la miectomia para facilitar su
recuperacion.

* Usted estara dormido durante todo el
procedimiento y serd necesario colocarle un tubo
para que pueda respirar durante el mismo.

* Para realizar la cirugia, es necesario abrir la caja
toracica a través del esterndn para acceder al
corazén. Al finalizar, vuelve a su posicion inicial y
se cierra.

e Durante el procedimiento, es necesario detener
su corazon para poder realizar la miectomia. Por
ello, se usardn maquinas que haran circular la
sangre por su cuerpo durante la cirugia
(“circulacidn extracorpdrea”).

* La duracién es variable pero suele ser de varias
horas.

* Tras el procedimiento, ingresara en la unidad de
cuidados intensivos. Llegard dormido, bajo los
efectos de la anestesia, pero su familia podra
visitarle. Normalmente en 24 horas estara
despierto y se le podrd retirar el tubo para
respirar.

Posteriormente, una vez asegurada su estabilidad,
pasard a planta de hospitalizacion, en donde
proseguird su recuperacién. El tiempo de
hospitalizacion es variable, pero suele ser de al
menos 7 dias.

éQué puedo esperar después de la miectomia?

Una vez recuperado de la cirugia, la desaparicion de
la obstruccion y la mejoria son inmediatas en >90%
de los casos.

Le quedara una cicatriz de la cirugia a nivel del
esternon, de unos 10-15 cm aproximadamente. Las
grapas se retiraran a las 2 semanas de la cirugia, si
no hay complicaciones.

Miectomia

Quirirgica

Andreo Teira Calderon,

¢Qué riesgos tiene?

Es una cirugia cardiaca y, como tal, tiene riesgo
de complicaciones mayores. En funcién del caso y
del hospital, varia entre el 1y el 10%. Por eso es
importante seleccionar bien a los pacientes.
Dentro de las complicaciones destacamos:

e Complicaciones quirdrgicas como sangrado,
taponamiento cardiaco (liquido alrededor del
corazoén), etc.

* Bloqueo cardiaco con necesidad de implante
de marcapasos definitivo (3 de cada 100).

* Necesidad de sustituir la valvula mitral por

una protesis si no se consigue un buen
resultado.

e Comunicacién interventricular (un agujero
entre los 2 lados del corazdn), arritmias
supraventriculares.

éExisten otras alternativas a estos

procedimientos?

La principal es aumentar el tratamiento con
pastillas. Actualmente estan en marcha
investigaciones con nuevos medicamentos y
procedimientos que pueden ser una alternativa
en el futuro a la ablaciéon y miectomia.
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33. MIOCARDIOPATIA
HIPERTROFICA (MCH)

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

¢Qué es y qué tipos hay?

Es una enfermedad del musculo cardiaco, que tiene
origen genético y por lo tanto puede ser heredada.
Es frecuente, afectando a 1/250 personas.

En el corazéon normal, el musculo cardiaco se
compone de fibras miocardicas bien organizadas.
En esta enfermedad, estas fibras se desorganizan y
se “hipertrofian”, dando lugar al engrosamiento
del musculo cardiaco, que a veces se puede
acompafar de pequeias cicatrices. El musculo se
vuelve mas rigido, el espacio dentro del corazén es
menor, y le cuesta mas almacenar y bombear la
sangre al cuerpo. Por eso uno de sus sintomas es la
fatiga con esfuerzo.

El engrosamiento varia en los diferentes pacientes
en cantidad y en distribucion, existiendo diferentes
tipos de la enfermedad (ver figura en reverso):

a) Septal asimétrica (la mas frecuente); el
engrosamiento afecta al septo (en el medio,
entre ambos ventriculos) y la salida del corazén
es tan estrecha que muchas veces provoca
obstruccion al contraerse el corazéon (MCH
obstructiva).

b) Concéntrica (simétrica): engrosamiento
global; no suele haber obstruccién.

c) Apical: engrosamiento afecta a la punta del
corazdn; no se acompafia de obstruccion.

¢Qué sintomas puedo tener?

La mayoria de los pacientes se encuentran
asintomaticos y llevan una vida normal. Su
diagndstico se produce a raiz de un soplo cardiaco o
una alteracion en el electrocardiograma (ECG).

Cuando la enfermedad estd mas avanzada usted
puede notar:

a) Fatiga con el esfuerzo (disnea): por Ia
obstruccion o por la rigidez del muasculo.

b) Dolor de pecho (angina): la sangre que llega no
es suficiente para nutrir el grueso musculo.

c) Palpitaciones: se producen por arritmias que a
veces acompafian a la enfermedad.

d) Mareos, pérdidas de conocimiento: puede ser
con el esfuerzo, por la obstruccién, o a veces en
reposo.

¢Qué pruebas me realizaran durante y después
del diagnodstico?

Las pruebas van encaminadas a diagnosticar la
enfermedad, descartar otras causas del
engrosamiento (“fenocopias”) y evaluar su riesgo:

1. Electrocardiograma: suele estar alterado.

Fibra desorqamnizada

cown cicobriz

Fibra miocardica

normoal

Bedirea Teirs Calderie

2. Ecocardiograma: evaluacion inicial del grosor,
fuerza del musculo, y de la obstruccion.

3. Resonancia magnética: evalla mejor el grosor
y la presencia de cicatrices.

4. Holter-ECG: busca arritmias asintomaticas.

5. Eco. de esfuerzo: evalia la obstruccion
mientras camina en una cinta rodante.

6. Estudio genético: hasta en 2/3 de los pacientes
se puede detectar el defecto genético
causante.

¢Existe tratamiento?

No existe tratamiento curativo, pero hoy en dia la
esperanza de vida es similar a la poblacién general.
Tenemos varios objetivos:

1. Tratar la obstruccion: usaremos
betabloqueantes o calcio-antagonistas y, en
casos resistentes, disopiramida. Si no son
eficaces, puede ser necesario realizar una
cirugia para reducir el misculo (miectomia) o
un cateterismo para quemar el musculo
(ablacidn septal con alcohol).

2. Mejorar la fuerza del corazéon y prevenir la
fatiga: usaremos diuréticos como furosemida y
otros tratamientos como enalapril. En casos
graves sera necesario recurrir a terapias
avanzadas como el trasplante de corazon.

3. Tratar las arritmias: si se detecta fibrilaciéon
auricular, se intentara cardiovertir (con una
descarga eléctrica o con medicamentos) v,
ademads, deberd tomar anticoagulantes, ya que
su riesgo de embolias es elevado.

4. Prevenir la muerte subita: se
realizard una estimacién de su
riesgo en funcién de las dife-




rentes pruebas, pudiendo ser necesario el implante
de un desfibrilador automatico implantable (ver
capitulo “¢Qué es un marcapasos y un
desfibrilador?”).

é¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosémica dominante y
sus hij@s, herman@s y padres tienen un 50% de
probabilidades de tener el defecto genético.

Si identificamos el defecto podremos buscarlo en ellos.
De tenerlo, no quiere decir que desarrollen la
enfermedad, pero tendrdn que hacerse revisiones
peridédicamente.

Recomendaciones de estilo de vida:

La mayoria de los pacientes pueden tener una vida
normal.

a) ¢Puedo realizar deporte? En la mayoria de los
casos, se le recomienda evitar el deporte de
competicion. Puede y debe realizar actividad
fisica diaria de baja-moderada intensidad, ya que
es beneficioso para su salud. En caso de hacer mas
actividad fisica, consultelo con su cardidlogo en la
consulta. Cuando haga ejercicio, debe mantenerse
bien hidratado y evite realizarlo si se encuentra
enfermo.

b) ¢Debo seguir alguna dieta? Debe evitar comidas
copiosas (es mejor comer 5 veces al dia, pequefias
cantidades). Debe beber liquidos abundantes (al
menos litro y medio o 2 litros al dia). Debe evitar
realizar actividad fisica después de las comidas.

c) Debido a su miocardiopatia, tenga en cuenta que
su electrocardiograma "siempre va a estar
alterado" y puede "parecerse al de un infarto”.

CORAZON CON PAREDES
DE GROSOR NORMAL.

MCH ASIMETRICA CON OBSTRUCCION
A LA SALIDA DEL CORAZON.

MCH APICAL.

MCH SIMETRICA 0 CONCENTRICA.

d) En caso de notar “arritmia” mantenida acudird a un centro médico a realizar un ECG para descartar
fibrilacién auricular.

e) Sitiene obstruccion, es recomendable realizar profilaxis antibidtica si va al dentista.

Conduccion de vehiculos:

a) Este apartado estd regulado en Espafia por la Direccion General de Trafico, cuyo reglamento general de
conductores se actualizd en Abril de 2018 en el Boletin Oficial del Estado (BOE: Orden PRA/375/2018, de 11 de abril, por
la que se modifica el anexo IV del Reglamento General de Conductores, aprobado por Real Decreto 818/2009, de 8 de mayo. Num.
89 Jueves 12 de abril de 2018 Sec. I. P4g. 37773-37784). Consulte con su médico antes de conducir vehiculos a motor.

b) En el caso de los pilotos de avidn, la regulacién es la correspondiente al Cédigo de Aviacién Internacional,
publicado en el afio 2011.

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.



34. MIOCARDIOPATIA
DILATADA

Dra. Sofia Gonzdlez Lizarbe, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

La miocardiopatia dilatada o MCD es una
enfermedad propia del musculo del corazon, que
se manifiesta como aumento del tamaiio de las
cavidades y adelgazamiento de las paredes del
ventriculo, al mismo tiempo que la capacidad del
corazén de mover la sangre se ve reducida. Esta
reduccion del bombeo de la sangre se expresa
como reduccién de la fracciéon de eyeccion del
ventriculo izquierdo, por debajo del 50%. La
dilatacion del corazén se considera anormal
cuando el didmetro del ventriculo izquierdo
supera los 60 mm (aunque esto puede variar en
funcion de la altura, peso y sexo del paciente y
también si el paciente realiza deporte de forma
muy intensa).

La causa de la dilatacion y pérdida de fuerza del
corazon puede ser variada. Lo mas frecuente es
que se deba a falta normal de “riego” del musculo
por obstrucciones en arterias coronarias. En otras
ocasiones, es por causa de deterioro de las células
del musculo cardiaco debido a una alteracién
genética, en cuyo caso se considera una
miocardiopatia hereditaria. A veces téxicos como
el alcohol o Ila quimioterapia, asi como
infecciones, también lo pueden causar. Problemas
en las valvulas cardiacas, arritmias o hipertension
mal controlada pueden ser causas de dilatacion y
pérdida de fuerza ventricular.

En este capitulo nos centraremos en la MCD de
causa genética, que se da en 1/250-500 personas.

éQué sintomas puede dar?

En las fases iniciales, la enfermedad puede pasar
desapercibida, por eso es importante realizar un
estudio de familiares de pacientes con MCD.

En fases mas avanzadas, puede dar dificultad para
realizar esfuerzos, fatiga en reposo o en el

extremo mas grave, insuficiencia cardiaca vy
muerte.

¢Como se diagnostica?

La prueba inicial que pone sobre aviso en el
diagndstico es la ecocardiografia transtordcica;
aunque es esencial completar el estudio con el
electrocardiograma vy, frecuentemente, con una
resonancia magnética cardiaca. A veces también
se require realizar una prueba para descartar
problemas en las arterias coronarias.

éTiene cura?

La miocardiopatia dilatada generalmente no tiene
cura, aunque en funcién del mecanismo causante,
hay ciertos tratamientos que pueden hacer que la
fuerza del corazén se mantenga normal o evitar
que se produzcan descompensaciones.

Los farmacos mas estudiados y que mejores
resultados han dado son los betabloqueantes, los
inhibidores de la enzima convertidora de
angiotensina (IECAs), los antagonistas del
receptor de la angiotensina (ARA2), el inhibidor
de la neprilisina (ARNI) y los antialdosterénicos.

En ocasiones, si la fuerza del corazén estd muy
dafiada y el riesgo de arritmias malignas y muerte
subita es alto, puede estar indicado implantar un
desfibrilador automatico.

Miocardiopatia dilatada familiar

Como el resto de enfermedades cardiovasculares
hereditarias, es conveniente realizar una
evaluacién a los familiares de primer grado,
preferiblemente en unidades especializadas de
cardiopatias familiares (ver capitulo Genética y
Herencia).

Con el ecocardiograma podemos medir el diametro interno
(flecha amarilla) del corazon y su funcion de bombeo.



Esta enfermedad tiene un 50% de probabilidades
de ser transmitida a la descendencia y es
importante su diagndstico precoz.

¢Qué grados hay?

Como en todas las enfermedades cardiacas, hay
gradacién en funcion de la gravedad de Ia
afectacion.

En fases iniciales, puede haber dilatacion de
cavidades sin pérdida significativa de fuerza y sin
sintomatologia para el paciente.

En funcion de la pérdida de fuerza del corazén se
clasifica en:

- Disfuncion ligera si la fraccién de eyeccién
(FEVI) esta entre 40-50%.

- Disfuncion moderada si la fraccidén de eyeccién
(FEVI) esta entre 30-40%.

- Disfuncion grave si la fraccién de eyeccién
(FEVI) esta por debajo de 30%.

En funcion de la fatiga, también se puede
clasificar en grado |, 1I, Il o IV segun la Asociacién
Americana de Cardiologia (NYHA o New York Heart
Association),

I: Asintomatico/fatiga con grandes esfuerzos.

- |I: Fatiga con moderados esfuerzos.

- lll: Fatiga con pequefios esfuerzos (vestirse,
ducharse, etc).

- IV: Fatiga en reposo.

No necesariamente tiene que haber coincidencia
entre la fuerza del corazén y la sintomatologia, ya
gue a veces influyen otros factores adicionales.

Recomendaciones de estilo de vida

Dada la variabilidad de los grados de
miocardiopatia dilatada, no es posible que las
recomendaciones puedan ser iguales para todos
los pacientes, por lo que deberd consultar con su
cardidlogo.

Si usted tiene una disfuncién moderada o severa,
debe saber que la posibilidad de que sufra
descompensaciones en forma de insuficiencia
cardiaca es mayor, por lo que debera llevar a cabo
medidas preventivas como:

- Vacunaciéon antigripal y antineumocécica
anual.

- Restringir la sal de las comidas.

- Vigilar la ingesta de liquidos, que no supere los
1,5-2 litros al dia (contando verduras, frutas,
zumos, yogurts, etc.).

- Evitar los farmacos antiinflamatorios no
esteroideos (AINEs).

- Vigilar cambios de peso en poco tiempo, ya que
puede deberse a retencidn de liquidos.

- Procurar no olvidarse las tomas de medicacién.

- Acudir al médico ante la sospecha inicial de
descompensacion.

- Evite el alcohol.

Deporte

La actividad fisica diaria es fundamental en el
tratamiento de cualquier cardiopatia vy, al igual
que en el resto de recomendaciones, es preciso
individualizar en cada paciente.

El deporte a realizar Unicamente estard
restringido por los sintomas que presente el
paciente. Generalmente, se recomienda realizar
diariamente actividad fisica, de una exigencia tal
que mientras la realiza pueda ser capaz de
mantener una conversacion, pero que al mismo
tiempo le suponga un esfuerzo minimo que se
puede reflejar, por ejemplo, en una sudoracion
corporal significativa.

En caso de presentar una MCD en estadios
iniciales en los que no haya pérdida de fuerza
significativa en el corazén y no haya sintomas,
podra realizar deporte normal si su cardiélogo asi
lo cree conveniente.

Conduccidn de vehiculos

Este apartado estad regulado en Espaia por la Direccion
General de Trafico, cuyo reglamento general de
conductores se actualizé en abril de 2018 en el Boletin
Oficial del Estado (BOE: Orden PRA/375/2018, de 11 de
abril, por la que se modifica el anexo IV del Reglamento
General de Conductores, aprobado por Real Decreto
818/2009, de 8 de mayo. NUm. 89 Jueves 12 de abril de
2018 Sec. |. P4dg. 37773-37784). Consulte con su médico
antes de conducir vehiculos a motor.

En el caso de los pilotos de avion, la regulacion es la
correspondiente al Cddigo de Aviacion Internacional,
publicado en el afio 2011.



35. MIOCARDIOPATIA
ARRITMOGENICA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

Es una enfermedad del musculo cardiaco que
tiene origen genético y, por lo tanto, puede ser
heredada.

En el corazén normal, las células del corazén estan

unidas entre si por proteinas llamadas
desmosomas.

En esta enfermedad, estas proteinas no se
fabrican correctamente, por lo que las uniones
entre las células son mas débiles. En situaciones
de estrés (infecciones, deporte intenso...) las
células se separan y mueren, y se sustituyen por
cicatriz y grasa. Esto altera el circuito eléctrico del
corazén y produce arritmias que pueden
amenazar la vida, por eso a veces puede dar la
cara como una muerte subita. Por otro lado,
también da lugar a pérdida de fuerza tanto del
ventriculo derecho como del izquierdo, pudiendo
dar lugar a insuficiencia cardiaca.

¢Qué sintomas puede tener?

Puede ser asintomatico toda la vida, o
desarrollarse si hay factores contribuyentes
(deporte en exceso, tdxicos, etc). Cuando da
sintomas, usted podra notar:

a) Palpitaciones (lo mas frecuente) y sincopes
(tipicamente con ejercicio). Se deben a las
arritmias.

b) Fatiga precoz (disnea), debida a insuficiencia
cardiaca.

c) Dolor de pecho.

¢Qué pruebas me realizaran durante y
después del diagnéstico?

El diagndstico se basa en una serie de criterios
que hay que cumplir. Las pruebas fundamentales
son:

1. Electrocardiograma: suele levantar la

sospecha.

2. Ecocardiograma: podremos ver las cicatrices
y evaluar la fuerza del corazén.

3. Resonancia magnética: nos permite ver
mejor la grasa, cicatrices y partes del corazon
dificiles de ver.

4. Holter-ECG: nos permite evaluar la cantidad
de arritmias.

Ejemplo de arritmia ventricular

4. Prueba de esfuerzo: nos permite evaluar las
arritmias con el ejercicio.

5. Estudio genético: hasta en 2/3 de los
pacientes se puede detectar el defecto
genético causante.

éExiste tratamiento?

No existe tratamiento curativo. Sin embargo,
existen una serie de terapias que tienen 3
objetivos que le ayudaran a llevar una vida
normal:

1. Prevenir y controlar las arritmias: usaremos
betabloqueantes y antiarritmicos como la
amiodarona. A veces es necesario realizar
una ablacién (un cateterismo que busca
guemar los focos de arritmias).

2. Prevenir la muerte subita con el implante de
un desfibrilador automatico implantable
(DA, ver capitulo): se le colocara cuando
tenga arritmias graves, pérdida de fuerza el
corazon grave o si ya ha tenido una parada
cardiaca. Si tiene mas arritmias, se las tratara.

3. Mejorar la fuerza del corazén y prevenir la
fatiga: usaremos diuréticos como furosemida
y otros tratamientos como enalapril. En casos
graves sera necesario recurrir a terapias
avanzadas como el trasplante de corazén. No
se preocupe, en la mayoria de los casos no es
necesario.




¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosdmica dominante y sus hij@s,
herman@s y padres tienen un 50% de probabilidades de tener el
defecto genético.

Si identificamos el defecto, podremos buscarlo en ellos. De tenerlo, no
quiere decir que desarrollen la enfermedad, pero tendran que hacerse
revisiones periédicamente y evitar el deporte intenso.

Recomendaciones de estilo de vida
La mayoria de los pacientes pueden tener una vida normal.

a) ¢Puedo realizar deporte? El deporte intenso, como correr o jugar
al futbol, es uno de los desencadenantes de la enfermedad. Es por
ello que es una de las causas de muerte subita en deportistas,
como jugadores de futbol. Cuanto mas realice, antes debutara y
progresard. Por ello, se le recomienda evitar el deporte de
competicion, a excepcidn de alguno de baja intensidad como golf,
bolos o yoga. De todas maneras, debe continuar actividad fisica
de baja intensidad, ya que es fundamental para un estilo de vida
saludable.

b) éPuedo trabajar? Si, salvo que implique alguna actividad fisica
extenuante.

c) éDebo seguir alguna dieta? Dieta sana, baja en sal. Debera evitar
estimulantes como café y alcohol, ya que pueden desencadenar
arritmias.

Conduccidn de vehiculos:

a) Este apartado estd regulado en Espafia por la Direccion General de Trafico,
cuyo reglamento general de conductores se actualizé en Abril de 2018 en el
Boletin Oficial del Estado (BOE: Orden PRA/375/2018, de 11 de abril, por la que se
modifica el anexo IV del Reglamento General de Conductores, aprobado por Real
Decreto 818/2009, de 8 de mayo. NUm. 89 Jueves 12 de abril de 2018 Sec. I. Pag.
37773-37784). Consulte con su médico antes de conducir vehiculos a motor.

b) En el caso de los pilotos de avidn, la regulacion es la correspondiente al
Codigo de Aviacidn Internacional, publicado en el afio 2011.
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36. MIOCARDIOPATIA

NO COMPACTADA

Dra. Cayetana Barbeito Caamariio, Dr. José M. Larrafiaga Moreira

éQué es?

Se trata de una enfermedad del musculo
cardiaco que puede tener base genética.

El musculo cardiaco tiene varias capas. La
compactacion miocardica es el proceso por el
que estas se unen entre si durante la vida fetal.
En esta enfermedad existe un fallo en este
proceso, y las paredes del corazén son
irregulares, con grandes trabéculas con
entrantes y salientes. Conforme evoluciona la
enfermedad, las cavidades cardiacas se dilatan,
y disminuye la fuerza del corazén.

Su diagnédstico se basa en observar la no-
compactacion junto con sintomas, pérdida de
fuerza del corazén o antecedentes familiares.

¢Qué sintomas puede tener?
Aunque puede cursar sin sintomas, podra tener:

a) Disnea (fatiga con el esfuerzo): por la
pérdida de fuerza del corazéon (disfuncién
ventricular).

b) Palpitaciones: producidas por arritmias.

c) Embolias: si hay mucha pérdida de fuerza,
se pueden formar trombos entre las
trabéculas.

¢Qué pruebas me realizaran durante y después
del diagnodstico?

a) Electrocardiograma: suele estar alterado.

b) Ecocardiograma: se podrdan ver las trabéculas,
y comparar la capa compactada y no-
compactada, en lo que se basa el diagndstico.

c) Resonancia Magnética Cardiaca: confirma la
presencia de las trabéculas, su extensién, y
analiza el tamano y fuerza del corazén.

d) Holter-ECG: para buscar arritmias.

e) Estudio genético: si se sospecha una causa
especifica o una forma hereditaria.

¢Existe tratamiento?

En casos de miocardiopatia no compactada no
existe cura, y se iniciaran diferentes tratamientos
en funcion de sus sintomas:

Miocardiopatia no compactada

a) Disfuncion ventricular: se iniciaran
betabloqueantes, |ECAs (como enalapril) y
diuréticos para mejorar la funcién cardiaca y
la disnea.

b) Arritmias: farmacos antiarritmicos y, en
algunos casos, puede ser preciso el implante
de un desfibrilador (DAl, ver capitulo
correspondiente).

c) Embolias: si ha tenido una o tiene alto
riesgo de padecerlas, especialmente si tiene
fibrilacion auricular, se iniciara
anticoagulacion.

éQué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosdmica
dominante y sus hij@s, herman@s y padres
tienen un 50% de probabilidades de tener la
enfermedad.

Si identificamos el defecto genético podremos
buscarlo en ellos. De tenerlo, no quiere decir
que desarrollen la enfermedad, pero tendran
gue hacerse revisiones periddicamente.

Me han informado de que tengo
hipertrabeculaciodn o no compactacion
miocardica. {Qué debo saber?

Las trabéculas normales del corazén pueden
aumentar de tamafio en ciertas situaciones,
dando lugar a hipertrabeculacion aislada que
incluso puede cumplir criterios de no
compactacion, pero que no se debe confundir
con una miocardiopatia no compactada:



a)

b)

Problemas cardiacos que darien el musculo (por ejemplo, un infarto, una
miocardiopatia dilatada, etcétera) se pueden acompafar de una
“hipertrabeculaciéon”. Hablaremos de no compactacion asociada a otra
enfermedad. El prondstico y tratamiento dependera del problema de base.

Condiciones normales en las que el corazén debe trabajar mas, como en
deportistas o embarazadas, puede producirse una hipertrabeculacion, que es
normal, y de hecho desaparece si se deja de hacer deporte o tras el parto. De
hecho, mds del 5% de la poblacion puede tener cierto grado de
hipertrabeculacion. No existen sintomas ni antecedentes familiares y la fuerza
del corazon es normal. Hablaremos de no compactaciéon o hipertrabeculacién
aislada, una entidad benigna que no precisa tratamiento. Si existen dudas, se
realizara seguimiento clinico y con pruebas de imagen periddicas.

Recomendaciones de estilo de vida en miocardiopatia no compactada:

La mayoria de los pacientes pueden tener una vida normal.

a)

b)

c)

éPuedo realizar deporte? Si usted tiene disfuncién ventricular (FEVI < 40%) o
arritmias graves, debera evitar el deporte competitivo, pero debe hacer
actividad fisica de baja intensidad. Es fundamental el ejercicio fisico para un
estilo de vida saludable.

éPuedo trabajar? Si, siempre adecuado a su capacidad fisica.

éDebo seguir alguna dieta? Dieta sana, baja en sal. Si tiene disfuncién
ventricular, debera limitar la ingesta de liquidos a < 1.5 litros al dia y prestar
especial atencién a su peso, ya que si gana mas de 2-3 kg en menos de una
semana, puede ser que haya retenido liquidos y deberd acudir a su médico de
cabecera. En este caso, se le recomienda evitar anti-inflamatorios como el
ibuprofeno, pudiendo tomar paracetamol o metamizol si asi lo precisase.

Conduccidn de vehiculos:

a)

b)

Este apartado esta regulado en Espaifia por la Direccion General de Trafico, cuyo
reglamento general de conductores se actualizd en Abril de 2018 en el Boletin Oficial del

Estado (BOE: Orden PRA/375/2018, de 11 de abril, por la que se modifica el anexo IV del Reglamento General de
Conductores, aprobado por Real Decreto 818/2009, de 8 de mayo. Num. 89 Jueves 12 de abril de 2018 Sec. I. Pag.
37773-37784). Consulte con su médico antes de conducir vehiculos a motor.

En el caso de los pilotos de avidn, la regulacion es la correspondiente al Codigo de Aviacion
Internacional, publicado en el afio 2011.
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37. MIOCARDIOPATIA
RESTRICTIVA

Dr. Pablo E. Garcia-Granja, Dra. Maria Sandin

éQué es?

La miocardiopatia restrictiva engloba un grupo de

enfermedades del musculo cardiaco caracterizadas

por la presencia de las siguientes 3 caracteristicas:

* Musculo cardiaco rigido, con alteracion de la
relajacion.

* Volumen del ventriculo normal o reducido.

* Grosor del musculo cardiaco normal o
engrosado

La enfermedad se define por la alteracién de la
relajacion del ventriculo (dificultad para que se
llene el ventriculo). Ademas, existe mucho
solapamiento con otras miocardiopatias, por tanto,
su frecuencia real es desconocida, aunque se
considera la enfermedad del musculo cardiaco
menos frecuente.

Existen multiples causas de la misma, algunas de
ellas hereditarias y otras no hereditarias.

Sintomas

La mayor parte de pacientes con miocardiopatia
restrictiva se mantienen asintomdticos durante

muchos afos hasta que generalmente debutan con
sintomas de insuficiencia cardiaca.

Esto se debe a que la alteraciéon de la relajacién
ventricular aparece de forma progresiva. Los
sintomas mas frecuentes son:

. Disnea e intolerancia al esfuerzo: durante el
esfuerzo, aumenta la presion en el corazén y esta se
transmite a los pulmones y provoca la fatiga.

. Edemas y otros sintomas de congestidon: el
aumento de las presiones de llenado dificulta el
retorno de sangre sistémica al corazén, de tal forma
que el liquido tiende a acumularse inicialmente en
partes declives como las piernas.

. Palpitaciones: secundarias a arritmias que
acompafiian a la enfermedad.

. Mareos y pérdidas de conocimiento: no es
infrecuente que la miocardiopatia restrictiva asocie
enfermedad del sistema nervioso encargado de
controlar la tension y la frecuencia cardiaca. De esta
forma son frecuentes los mareos de tipo postural, las
bajadas de tensidn arterial y también las bradicardias
y las taquicardias.

. Angina: algunos pacientes presentan angina de
pecho por infiltraciéon vascular, pero es un sintoma
poco frecuente en esta enfermedad.
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Electrocardiograma tipico de M. restrictiva

Diagnéstico

El objetivo de las pruebas es establecer el
diagndstico, determinar la causa concreta y evaluar
el riesgo de complicaciones.

* Electrocardiograma: suele mostrar alteraciones.

* Ecocardiograma: evalla la funcion del ventriculo
tanto de contraccion como de relajacién y
permite determinar las presiones de llenado.

* Holter-ECG: para evaluar la presencia de
arritmias y la frecuencia cardiaca.

* Analitica sanguinea: permite valorar la situacion
de insuficiencia cardiaca, el dafo de otros
6rganos, y buscar datos indirectos de la causa de
la enfermedad.

* Resonancia cardiaca:
diagndstico etioldgico.

* Gammagrafia DPD: para diagnosticar amiloidosis
por transtirretina.

* Cateterismo cardiaco derecho: permite estudiar
de forma directa y objetiva las presiones dentro
del corazén.

* Biopsia endomiocardica: no siempre es
necesaria, pero es la prueba de oro para
determinar la causa de la miocardiopatia en casos
de enfermedades infiltrativas y de depésito.

* Estudio genético: en casos de etiologias
especificas, idiopaticos (si no existe causa
identificable) o familiares.

permite orientar el




Herencia

No todas las formas de miocardiopatia restrictiva son
hereditarias, por lo tanto, no siempre la enfermedad
implica a la familia. En los casos de origen genético la
herencia mas frecuente es la autosémica dominante
gue implica que cada familiar de primer grado (padres,
hermanos e hijos) presentan un riesgo del 50% de
haber recibido la misma informacién genética. Esto no
quiere decir que vayan a desarrollar la enfermedad de
la misma manera, pero el estudio y seguimiento clinico

de los mismos debe estar garantizado.
Tratamiento

El tratamiento de la enfermedad comprende 2 dmbitos
de actuacion: tratamiento de los sintomas y
tratamiento de la causa. El de los sintomas incluye los
siguientes aspectos:

* Tratamiento de la insuficiencia cardiaca: farmacos
que evitan la pérdida de fuerza del corazén vy
fundamentalmente el control de los liquidos. Es
muy importante limitar la ingesta de liquidos (aprox.
1-1,5 litros/dia) y ajustar la dosis del tratamiento con
diuréticos de acuerdo a la situacion clinica.

* Tratamiento de las arritmias: puede ser necesario el

implante de marcapasos en caso de bradicardias

severas, el uso de farmacos que bajen las pulsaciones
en caso de arritmias rapidas, en las que ademas
tendriamos que plantear la anticoagulacién, o el
implante de un desfibrilador automatico en ciertos
Casos.

Por otro lado, existen determinadas causas que tienen
un tratamiento especifico aunque debemos reconocer
que este no es curativo practicamente en ningln caso:

* Amiloidosis cardiaca AL: tratamiento con quimioterapia y trasplante de médula dsea.

* Amiloidosis por transtirretina: trasplante hepatico, farmacos especificos de nueva aparicion...
* Hemocromatosis: flebotomias (sangrias) y quelantes de hierro.

* Enfermedad de Fabry: tratamiento de sustitucidn enzimatica.

Recomendaciones de estilo de vida

* Dieta: se recomienda evitar las comidas copiosas (mejor comer 5 veces al dia pequefias cantidades). En
caso de sintomas de congestion se deben restringir los liquidos a 1-15 litros/dia y tomar comidas con
poca sal, pesandose diariamente y vigilando los edemas para ajustar la dosis de medicacion.

* Deporte: en general se recomienda caminar durante 30 minutos. El deporte de mayor intensidad va a
estar limitado por la situacién clinica de insuficiencia cardiaca y por la presencia de arritmias. Para casos
concretos se recomienda consultarlo con el cardidlogo.

* Sintomas: en caso de presentar pérdida de conocimiento, palpitaciones bruscas y mantenidas, o
empeoramiento brusco de la fatiga debe consultar en urgencias.

Conduccion de vehiculos: este apartado estd regulado en Espafia por la Direccion General de Trafico cuyo reglamento general
se actualizé en Abril de 2018 en el Boletin Oficial del Estado (Orden PARA/375/2018 de 11 de Abril).
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38. SINDROME
DE QT LARGO

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Sofia Gonzdlez Lizarbe

éQué es?

Es una enfermedad de origen genético que
afecta a los canales de potasio, sodio o calcio

del corazoén, causando problemas en la actividad
eléctrica cardiaca.

La actividad eléctrica del corazén consta de una
fase de activacion (llamada despolarizacion) y
de una fase de relajacion (llamada
repolarizacion). Ambas se reflejan en el
electrocardiograma (ECG) en forma del complejo
QRS y de la onda T, respectivamente. La
duracion del intervalo QT nos informa de si la
repolarizacion es normal (<460ms) o anormal
(>480m:s).

En esta enfermedad, como consecuencia de
alteraciones en los canales, la repolarizacion es
mas lenta y el intervalo QT se prolonga. Esto
hace que exista mas riesgo de arritmias
ventriculares llamadas “Torsades de Pointes
(TdP)”, que son causa de sincopes y de muerte
subita.

Existen muchos tipos, la mayoria solo presenta
QT largo. Hay algunos mads raros que asocian
sordera congénita, entre otras alteraciones.

éQué sintomas puedo tener y qué tipos
hay?

Lo mas probable es que no tenga ninguno. Bajo
ciertos desencadenantes (farmacos, alteraciones
en iones), ocurren los sintomas. Los principales
son el sincope (pérdida de conocimiento) y la
parada cardiaca. También puede tener
palpitaciones (latidos de mas).

La mayoria de los casos (80-90%) pertenecen a
los siguientes 3 tipos, que presentan ciertos
desencadenantes especificos:

a) Tipo 1: el mas frecuente. La onda T es muy
amplia. El desencadenante de arritmias es la
natacion y ejercicio.

b) Tipo 2: La onda T es mellada. El
desencadenante de arritmias es el ruido
brusco, sobre todo despertadores.

c) Tipo 3: el segmento ST es muy largo. Las
arritmias ocurren sobre todo durante el

sueio y el reposo.

QRS
Complex

ST
Segment
T
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Intervalo QT normal

¢Qué pruebas me realizaran?
Las pruebas fundamentales son:

1. Electrocardiograma: es la prueba principal,
la que levanta la sospecha y en la que se
basa el diagndstico, al encontrar un QT
prolongado en ausencia de otras causas. A
veces, puede ser normal.

2. Holter-ECG: para analizar cambios enonda T
y QT, y descartar arritmias.

3. Prueba de esfuerzo: para analizar la
prolongaciéon del QT y la provocaciéon de
arritmias con el ejercicio.

4. Test de adrenalina: estando monitorizado,
se le infunde por una vena adrenalina y si se
prolonga el QT, apoya el diagndstico.

5. Estudio genético: hasta en 80% de los
pacientes se puede detectar el defecto
genético causante.

éExiste tratamiento?
No existe tratamiento curativo. Se usaran:

1. Beta-bloqueantes (propranolol, nadolol):
previenen las arritmias. Indicados en todos los
casos. A veces se usaran otros farmacos
antiarritmicos.

2. Desfibrilador automatico implantable (DAI,
ver capitulo): si ha tenido una parada cardiaca o
presenta sincopes bajo tratamiento adecuado. Si
tiene arritmias, se las tratara.

3. Simpatectomia: pequeia cirugia
en el lado izquierdo del cuello
para cortar los nervios que van
al corazén, en casos graves.




¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosdmica dominante y sus hij@s, herman@s y padres
tienen un 50% de probabilidades de tener el defecto genético.

Si identificamos el defecto podremos buscarlo en ellos. Si lo tienen, se iniciara tratamiento
betabloqueante y se recomendaran medidas de estilo de vida especificas para prevenir
eventos, aunque en la mayor parte de los casos permaneceran asintomaticos.

Recomendaciones de estilo de vida:

1. Siempre que vaya a recibir un nuevo medicamento, debe mencionar que usted tiene
el sindrome de QT largo. En la pagina web https://www.crediblemeds.org/ podra
revisar si un medicamento prolonga el QT y, por lo tanto, su prescripcion deberia ser
evitada si existen alternativas. Deberd evitar especialmente aquellos indicados en
rojo (riesgo definido de TdP).

2. Si presenta sintomas de gastroenteritis, recuerde mantenerse siempre bien
hidratado y haga una reposicion adecuada de sales minerales (suero oral, bebidas
isotdnicas, etc.). Si no es capaz de tolerar la via oral por nauseas o vomitos, debe
acudir a urgencias para analizar los iones y realizar una reposiciéon hidrosalina
adecuada.

3. Enfuncién de su tipo, deberd tomar ciertas medidas:
a. SQTL tipo 1: deberd evitar la natacidn.

b. SQTL tipo 2: debera evitar ruidos bruscos e intensos, especialmente el uso de
despertadores.

4. Si tiene SQTL tipo 2 puede recomenddrsele anticoncepcidn vy, si quiere quedarse
embarazada, debe saber que el riesgo de arritmias es mayor tras el parto. Su médico
le informara de las medidas a seguir.

5. ¢Puedo realizar deporte? Si, si se encuentra asintomatico y bajo tratamiento, a
excepcion de la natacidn en el tipo 1. Debera evitar realizarlo en situaciones de calor,
y mantenerse siempre bien hidratado para evitar alteraciones en los iones.

6. ¢Debo seguir alguna dieta? Dieta sana, con hincapié en adecuada hidratacion. Deberd
evitar el abuso de alcohol y de drogas recreativas, ya que pueden prolongar el QT.

Conduccion de vehiculos:

e Este apartado esta regulado en Espafia por la Direccion General de Trafico cuyo reglamento general
se actualizé en Abril de 2018 en el Boletin Oficial del Estado (Orden PARA/375/2018 de 11 de Abril).
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39. SINDROME DE
QT CORTO

Dra. Cayetana Barbeito Caamario, Dra. Andrea Teira Calderdn.
éQué es?

Es una enfermedad rara de origen genético que se
engloba dentro de las canalopatias, es de decir,
que se afectan los canales de potasio, sodio o
calcio del corazén, causando problemas en la
actividad eléctrica cardiaca.

La actividad eléctrica del corazén consta de una
fase de activacién (llamada despolarizacion) y de
una fase de relajacion (llamada repolarizacion).
Ambas se reflejan en el electrocardiograma (ECG)
en forma del complejo QRS y de la onda T,
respectivamente. La duracidn del intervalo QT nos
informa de si la repolarizacion es normal (<460m:s).

En esta enfermedad, como consecuencia de
alteraciones en los canales, la repolarizacién se
alteray el intervalo QT es mas corto de lo normal,
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diagnosticdndose si en un electrocardiograma se
objetiva un QTc <330 ms o si es <360 ms y se da
alguna de las siguientes: historia familiar de la
enfermedad o de muerte subita en < 40 aiios,
mutacion patogénica o supervivientes de arritmias
ventriculares malignas en ausencia de cardiopatia.

¢Qué sintomas puedo tener y qué tipos hay?

En muchos de los casos no se tiene ninguno. Como
tienen mas riesgo de tener arritmias, como la
fibrilacion auricular o arritmias ventriculares
malignas, pueden presentar episodios de
palpitaciones, mareos, pérdida de conocimiento o en
el peor de los casos, muerte subita.

¢Qué pruebas me realizaran?

Las pruebas fundamentales son:

* Electrocardiograma: es la prueba principal, la que
levanta la sospecha y en la que se basa el
diagndstico, al encontrar un QT corto.

* Holter-ECG:  principalmente  para  detectar
arritmias cardiacas.

* Estudio genético: para intentar detectar el defecto
genético causante, aunque la mayoria de las veces
no se detecta.

éExiste tratamiento?

No existe un tratamiento especifico o curativo. En
algunos casos se puede iniciar algun tratamiento
farmacolégico como la quinidina.

En aquellos pacientes que hayan sobrevivido a una
muerte subita por una arritmia ventricular maligna,

estaria indicado el implante de un desfibrilador.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosdmica dominante
y sus hij@s, herman@s y padres tienen un 50% de
probabilidades de tener el defecto genético.

Si identificamos el defecto podremos buscarlo en
ellos.

Recomendaciones de estilo de vida:

* Si presenta sintomas de gastroenteritis, recuerde
mantenerse siempre bien hidratado y haga una
reposicion adecuada de sales minerales (suero
oral, bebidas isotdnicas, etc.). Si no es capaz de
tolerar la via oral por nauseas o vomitos, debe
acudir a urgencias para analizar los iones y
realizar una reposicidn hidrosalina adecuada.

e ¢Puedo realizar deporte? Si, si se encuentra
asintomatico, siempre evitando realizarlo en
situaciones de calor y manteniéndose bien
hidratado

Conduccion de vehiculos:

* Este apartado estd regulado en Espafia por la Direccion
General de Trafico cuyo reglamento general se actualizo en
Abril de 2018 en el Boletin Oficial del Estado (Orden
PARA/375/2018 de 11 de Abril).




40. SINDROME
DE BRUGADA

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dra. Teresa Borderias Villarroel

éQué es?

El sindrome de Brugada fue inicialmente descrito
por los hermanos Brugada en el aiflo 1992. Es una
enfermedad hereditaria que se caracteriza por una
alteracion en la actividad eléctrica del musculo del
corazdn debida a una inadecuada funcién de los
canales de sodio de las células miocardicas, que
tienen la funcién de activar eléctricamente dichas
células.

Es poco frecuente en Europa, con una incidencia de
1 cada 1000-2000 habitantes y mucho mas
prevalente en paises del suroeste de Asia, como en
Tailandia, pudiendo llegar a 1 en 200 habitantes. Es
una potencial causa de muerte subita cardiaca
porque puede provocar arritmias cardiacas malignas
espontaneamente. El riesgo anual de padecer una
arritmia maligna es del 1-2 de cada 100 personas con
Sd. Brugada (es decir, el 1-2%), aunque dependiendo
de las caracteristicas de cada individuo este riesgo
puede ser menor del 1% o mayor, hasta el 7-8%. En
general, las mujeres y los nifios antes de la pubertad
tienen un riesgo menor del 0,5% al afio.

La fiebre alta, el calor, la deshidratacion, el ejercicio
extenuante o ciertos medicamentos, pueden hacer
que aumente el riesgo de padecer arritmias
malignas.

¢Como se manifiesta?

Suele cursar de forma asintomatica y, a veces,
se diagnostica en electrocardiogramas realizados
de forma rutinaria. Habra que sospecharlo en
caso de que un paciente se presente con una
arritmia maligna o desmayos y, sobre todo, si
tiene antecedentes en la familia de esta
condicién o de muerte subita a edades jovenes.

¢Como se diagnostica?

La herramienta diagndstica principal es el
electrocardiograma. En caso de sospecha, se
debe hacer un electrocardiograma colocando las
“pegatinas” o electrodos en una posicion
especial, en una zona mas superior en el térax
de lo que suele ser habitual en el ECG
convencional.

En ocasiones es posible que el patréon
electrocardiografico tipico no esté presente todo
el tiempo, ya que el ECG es algo dindmico que

Patron electrocardiografico tipo 1 de Brugada
en derivaciones V1 y V2.

puede cambiar a lo largo del dia y la noche, por
las diferentes situaciones en el estado de cada
persona. Por este motivo, uno de las pruebas
que se puede llevar a cabo es un holter o
registro del ECG, durante 24 horas.

Otra alternativa que a veces se ofrece a las
personas con sospecha de sindrome de Brugada
para determinar si padecen o no la enfermedad,
es el test farmacolégico de ajmalina o
flecainida. Este test se fundamenta en hacer que
se exprese el ECG caracteristico del sindrome
tras administrar un farmaco que bloquea los
canales de sodio en el corazon.

Si el test es negativo, su valor predictivo para
descartar la enfermedad es muy alto.
Ocasionalmente, este test es positivo en
personas sanas (si este test se realiza a personas
sin ninguna enfermedad cardiaca, solo 2-4 de
cada 100 resultarian falsos positivos). Esto se
cumpliria siempre que hayamos descartado
mediante una prueba de imagen (resonancia
cardiaca o ecocardiografia) la existencia de
enfermedad estructural en el corazon.

Respecto al test de ajmalina, conviene destacar
que su realizacion antes de la pubertad se
considera controvertido y se prefiere esperar a
que pase esta etapa, pues puede dar lugar a una
interpretacion errénea de la prueba el hecho de
que la persona no esté completamente
desarrollada.




Me han diagnosticado sindrome de
Brugada. {Qué pasa ahora?

Una vez realizado el adecuado diagndstico del
sindrome de Brugada, hay que conocer cual es el
riesgo que tiene usted de padecer arritmias en el
corazén que le expongan a padecer muerte
subita. En caso de que el riesgo sea muy elevado,
la Unica solucidn eficaz que tenemos hoy en dia es
la implantacion de un desfibrilador.

Ya hemos comentado que en general el riesgo de
muerte subita es muy bajo, pero es importante
identificar aquellos pacientes en los que el riesgo
sea elevado. Son factores que aumentan el
riesgo los siguientes: haber padecido una muerte
subita reanimada previamente, tener arritmias
malignas documentadas en un holter, tener
asociada enfermedad del nodo sinusal, tener
historia familiar de muerte subita a edad joven
causada por el sindrome de Brugada, padecer
sincopes de causa no aclarada y presentar el
patrén de Brugada tipo 1 de forma espontdnea
(es decir, no inducido por el test farmacoldgico).

Existe un estudio que puede aportarnos
informacion en cuanto al riesgo de padecer
arritmias. Se llama estudio electrofisiolégico
(EEF) vy consiste en estimular el corazén
internamente con catéteres para comprobar si se
desencadenan arritmias malignas. Su uso no es
aceptado para este fin por todos los expertos en
este campo, generando diversas opiniones.

Una vez que su cardidlogo especialista ha
evaluado el riesgo, si este es alto, podria estar
indicada la implantacion de un desfibrilador
automatico (ver capitulo “¢Qué es un marcapasos
y un desfibrilador?).

¢Y si no quiero implantarme un desfibrilador
aunque el riesgo sea elevado? ¢Hay otras
alternativas?

En la actualidad no existen alternativas que sean
igual o mas eficaces que el desfibrilador para
prevenir la muerte subita. No obstante, algun
grupo de expertos utiliza el farmaco “quinidina”
como alternativa en caso de que no se pueda
implantar el desfibrilador. Este farmaco también
se utiliza en pacientes con desfibrilador en los que
haya arritmias incontrolables.

Recientemente se ha implementado la ablacion
epicardica del corazén derecho, un procedimiento
invasivo que ha presentado buenos resultados,
pero en la actualidad ain no podemos decir que
vaya a sustituir al desfibrilador como tratamiento
de eleccidn.

éEs recomendable el estudio genético si
padezco esta enfermedad?

La utilidad de la genética en el estudio de estas
enfermedades que se consideran hereditarias es
cada vez mas importante (ver capitulo ¢Qué
utilidad tiene el estudio genético?). En el caso del
sindrome de Brugada, la rentabilidad del estudio

genético es baja, en torno a un 10-20%. Esto es
debido a que actualmente no conocemos en
profundidad todos los genes que son
responsables de esta enfermedad y que incluso
es posible que esta enfermedad no se deba a la
alteracion de un unico gen, sino a alteraciones
en varios genes con efecto aditivo.

Por tanto, en caso de que el estudio sea
negativo no quiere decir que no existe la
enfermedad en ese individuo.

Por otra parte, un estudio genético positivo en
alguien que no expresa ninguna caracteristica
electrocardiografica de sindrome de Brugada
tampoco nos dice que el paciente tenga la
enfermedad, ya que tener alterado un gen no
siempre se traduce en que se desarrolle la
enfermedad.

éCon qué frecuencia me tiene que
revaluar mi médico si padezco el
sindrome de Brugada?

Esta pregunta no tiene una respuesta Unica
pues cada paciente es diferente y la decision
serd adoptada de forma individualizada. El
seguimiento puede ser tan estrecho y frecuente
como sea necesario pero tampoco - es
infrecuente  espaciar  seguimientos  con
frecuencia bi o tri anual, incluso exclusivo en el
médico de cabecera, si existe estabilidad y el
riesgo de padecer arritmias es muy bajo.



Sumario de recomendaciones de estilo de
vida en pacientes con sindrome de
Brugada:

1. Siempre que vaya a recibir una nueva
prescripcion de medicamento, debe mencionar
que usted tiene el sindrome de Brugada. Evitar
ciertas medicaciones, incluido los antidepresivos
triciclicos, algunos anestésicos, antiarritmicos de
clase 1a y 1c y determinados antibidticos. La
lista completa de medicamentos a evitar se
puede encontrar en la web
www.brugadadrugs.org.

2. Evite las drogas recreacionales (éxtasis,
cocaina, cannabis, etc.).
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3. Evite consumir cantidades excesivas de
alcohol.

4. Evite ir a dormir con el estémago lleno,
dejando al menos dos o tres horas entre la
ultima comida del dia y el descanso nocturno.

Il

5. Trate de forma intensa
la fiebre, con antitérmicos
como el paracetamol o los
AINES (ibuprofeno,
dexketoprofeno, etc.).

6. Evite actividad fisica extenuante que pueda
subir mucho la temperatura corporal. Si hace
ejercicio fisico, preferiblemente con clima no
caluroso y siempre bien hidratado.
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7. Si presenta sintomas de gastroenteritis,
recuerde mantenerse siempre bien hidratado y
haga una reposicion adecuada de sales
minerales (suero oral, bebidas isotoénicas, etc.).
Si no es capaz de tolerar la via oral por nauseas o
vomitos, debe acudir a urgencias para una
reposicion hidrosalina adecuada.

Sumario de estudios y pruebas
complementarias que es conveniente
realizar:

- Buena interrogacién al paciente. Exploracion
fisica con auscultacion.

- Detallada recogida de datos de la historia
familiar en forma de arbol familiar.

- Electrocardiograma normal y especial con las
derivaciones en zonas superiores.

- Ecocardiograma. Resonancia magnética en
caso de que el ecocardiograma no resulte
suficiente.

- Prueba de esfuerzo. En ocasiones se puede
mostrar el patron electrocardiografico de
Brugada durante o después del ejercicio.

- Holter.
- Test Farmacoldgico (individualizado).
- Estudio electrofisioldgico (individualizado).

- Estudio genético.

Conduccion de vehiculos:

e Este apartado estd regulado en Espafia por la Direccion
General de Tréfico cuyo reglamento general se actualizé en
Abril de 2018 en el Boletin Oficial del Estado (Orden
PARA/375/2018 de 11 de Abril).



41. TAQUICARDIA
VENTRICULAR
POLIMORFICA

CATECOLAMINERGICA

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Luis Ruiz Guerrero

éQué es?

Es una enfermedad muy rara, de origen genético,
que afecta a los canales de calcio del corazén,
causando problemas en la actividad eléctrica
cardiaca.

En esta enfermedad, entra demasiado calcio dentro
de las células, y esto puede producir arritmias
ventriculares polimérficas (de varias formas). Al
realizar ejercicio o con emociones fuertes, se activa
el sistema simpatico, que libera catecolaminas (de
ahi el nombre) y esta entrada es mas acusada, por lo
gue se producen arritmias malignas.

¢Qué sintomas puedo tener?

Se suele diagnosticar a edad joven (<40 aios),
tipicamente en la adolescencia. Aunque puede no
dar sintomas, cuando los da, siempre son en
relacion con el ejercicio y las emociones fuertes. A
veces se confunde con “epilepsia”:

1. Sincopes (pérdidas de conocimiento):
consecuencia de las arritmias ventriculares.

2. Palpitaciones (latidos de mas): si las arritmias
son de corta duracion, podra notarlas.

3. Muerte subita: si la arritmia no cede.

¢Qué pruebas me realizaran?
Podra realizarsele:

1. Electrocardiograma: suele ser normal o con
frecuencia cardiaca baja.

2. Ecocardiograma: para descartar cardiopatia
estructural. Suele ser normal.

3. Prueba de esfuerzo: es la prueba principal. Se
diagnosticard al observarse arritmias ventriculares
polimérficas (de varias formas) con el ejercicio.
Permite evaluar la eficacia del tratamiento.

4. Holter-ECG: para evaluar la presencia de
arritmias en la vida habitual.

5. Test de adrenalina: estando monitorizado, se le
infunde por una vena adrenalina y se podran
provocar las arritmias.

6. Estudio genético: hasta en 60-80% de los
pacientes se puede detectar el defecto genético
causante.

éExiste tratamiento?
No existe tratamiento curativo. Se usaran:

1. Beta-bloqueantes (propranolol, nadolol):
disminuyen las catecolaminas y previenen las
arritmias. Indicados en todos los casos. A veces
se usaran otros farmacos antiarritmicos, como
flecainida.

2. Desfibrilador automatico implantable (DAI,
ver capitulo): si ha tenido una parada cardiaca o
presenta sincopes bajo tratamiento adecuado.
Solo se usara como tratamiento de rescate, ya
que sus descargas pueden provocar mas
arritmias.

3. Simpatectomia: pequefa cirugia en el lado
izquierdo del cuello para cortar los nervios que
van al corazén, en casos graves.
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éQué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En la mayoria de los casos es autosdmica dominante y sus
hij@s, herman@s y padres tienen un 50% de probabilidades
de tener el defecto genético.

Si identificamos el defecto, podremos buscarlo en ellos. Si lo
tienen, se iniciara tratamiento betabloqueante y se
recomendara evitar el deporte.

Recomendaciones de estilo de vida:

a) En general, debe evitar el deporte competitivo y el
ejercicio fisico extenuante (correr, futbol...). En nifi@s,
puede ser necesario la exclusién de la clase gimnasia.
Puede participar en deportes de baja intensidad como
golf, bolos o yoga.

b) Debera evitar las emociones fuertes (por ejemplo,
parque de atracciones).

c) éPuedo trabajar? Si, evitando ejercicio extenuante vy
emociones fuertes.

d) ¢éDebo seguir alguna dieta? Debera evitar estimulantes
como café, drogas recreativas y alcohol, ya que pueden
desencadenar arritmias.

Conduccion de vehiculos:

a)  Este apartado esta regulado en Espafia por la Direccion General de Trafico,
cuyo reglamento general de conductores se actualizé en Abril de 2018 en el
Boletin Oficial del Estado (BOE: Orden PRA/375/2018, de 11 de abril, por la que se
modifica el anexo IV del Reglamento General de Conductores, aprobado por Real
Decreto 818/2009, de 8 de mayo. Num. 89 Jueves 12 de abril de 2018 Sec. I. Pég.
37773-37784). Consulte con su médico antes de conducir vehiculos a motor.

b) En el caso de los pilotos de avidn, la regulacion es la correspondiente al
Cddigo de Aviacion Internacional, publicado en el afio 2011.
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42. AORTOPATIAS

HEREDITARIAS

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. Gonzalo Martin Gorria

La aorta

La aorta es la arteria de mayor calibre del
organismo. Es la “tuberia” por la que la sangre
sale del corazén para ser distribuida a otras
arterias de menor calibre que llevaran la
irrigacién a los érganos.

De forma académica se divide en dos partes, la
aorta toracica, que es el segmento que se
encuentra entre el corazén y el diafragma y la
abdominal, por debajo del diafragma. Ademads,
cabe destacar que los factores asociados a
enfermedad de la aorta difieren entre ambas
porciones, siendo la enfermedad
ateroesclerodtica y la hipertensidn los factores de
riesgo de dilatacion y rotura de la aorta
abdominal, mientras que la enfermedad de la
aorta toracica se relaciona en un 25% de los
casos con causas genéticas/hereditarias
primarias propias de la aorta, como ocurre en el
sindrome de Marfan.

Coartacion de aorta

Se denomina coartacion al estrechamiento de la
aorta que se produce en la zona localizada
inmediatamente después de la salida de Ia
arteria subclavia izquierda (tercera rama en el
esquema en sentido del flujo sanguineo).

La coartacion es una enfermedad que aparece al
nacimiento, cuando se estdn formando las
estructuras cardiacas. Puede, en ocasiones,
asociarse a alteraciones genéticas o hereditarias.

Si el estrechamiento es muy significativo, produce
una disminucién del riego arterial hacia la mitad
inferior del cuerpo, que se traduce en desiguales
mediciones de presion arterial en brazos vy
piernas. En este caso, suele requerir cirugia, ya
que de lo contrario se pueden producir
complicaciones cardiacas o intracraneales a largo
plazo, derivadas de la alta presidén arterial que
sufren estos dérganos a largo plazo.

En general puede presentarse sin sintomas o
como una alteracion en la exploracion del paciente
(anomalias en la radiografia de tdrax, soplo
cardiaco, etc.).
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Aneurisma de aorta

Se denomina aneurisma a la dilatacion de la
aorta por encima de los limites considerados
normales para la poblacién general de la misma
altura/peso que el paciente a estudio. Esta
dilatacién, en la aorta toracica, suele tener
causas genéticas aunque la hipertension
también es un factor de riesgo que puede
incrementar la dilatacién. Esta dilatacién en la
aorta tordcica suele aparecer inicialmente en la
raiz y en la aorta ascendente, aunque también
puede afectar al arco. El aneurisma puede
degenerar en la diseccidn o rotura de la aorta.

Diseccion de aorta

Se denomina diseccidn adrtica a la rotura de la
capa interna de la aorta, que permite el paso de
sangre al interior, produciendo el
despegamiento o diseccidn de sus capas por la
sangre (ver figura).

La diseccion adrtica es una emergencia médica,
con una alta mortalidad, que en un alto
porcentaje de casos suele requerir intervencion
quirdrgica. Al contrario que el aneurisma (que no
da sintomas), la diseccion se suele presentar
como un dolor tordcico o abdominal muy
intenso, como si le “clavaran un puial”, que no
mejora con ninguna postura y que puede variar
en posicién a medida que progresa la rotura de
la pared de la aorta.

La TC con contraste (escéner) es la
prueba definitiva para descartar
diseccidn aortica.




Enfermedades familiares o hereditarias de la aorta

Estas enfermedades se heredan, en general, con una herencia autosdmica dominante (es decir, con un 50% de probabilidades de ser heredadas si un progenitor la
padece) aungque en un porcentaje de casos (25% en Marfan) pueden aparecer de forma esporadica.

Se clasifican en dos tipos:

- Aneurismas y disecciones adrticos toracicos sindromicos: cuando la dilatacién o aneurisma de la aorta se asocia a otras caracteristicas o alteraciones a otros niveles
del organismo, produciendo un fenotipo particular. Dentro de estos se encuadra el sindrome de Marfan, el sindrome de Elher-Danlos vascular, el sindrome de Loeys-
Dietz o el Sindrome de Shprintzen Goldberg.

- Aneurismas y disecciones adrticos toracicos no sindrémicos: cuando la Unica manifestacion es la dilatacion de la aorta.
En cualquier paciente con dilatacién o diseccidon de aorta toracica es fundamental estudiar a la familia.
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43. EL SINDROME

DE MARFAN

Dr. Luis Ruiz Guerrero, Dr. Gonzalo Martin Gorria

El sindrome de Marfan es una enfermedad
hereditaria del tejido conectivo que puede afectar a
varios dérganos y sistemas incluyendo el esqueleto,
los ojos, el corazdn y los vasos sanguineos.

La dilatacion de la aorta ascendente (senos de
Valsalva), junto con la asociacion de otras
caracteristicas corporales, es casi imprescindible
para su diagndstico.

Es imprescindible un estrecho seguimiento de las
dimensiones de la aorta a todos sus niveles
(ascendente, arco, descendente) y realizar una
intervencion quirurgica si las dimensiones exceden
los limites en los que el riesgo de diseccidn o rotura
es muy alto.

También pueden asociarse alteraciones
en las valvulas cardiacas (adrtica vy
mitral) que pueden requerir
intervencién quirudrgica.

La causa reside en una alteracién en el
gen de la fibrilina-1 (FBN1) en el
cromosoma 15 y afecta a hombres vy
mujeres por igual. La frecuencia
poblacional se situa en 1/3000-5000.

Esta alteracidn genética también puede
aparecer espontaneamente en un 25%
de los casos. La rentabilidad del
estudio genético en el sindrome de
Marfan esta por encima del 90%.

A veces es compleja la diferencia con los sindromes
anteriormente descritos que afectan a la aorta.

Alteraciones no cardiovasculares.

Esqueleto: suelen ser personas altas y delgadas,
aungue no necesariamente. Presentan dedos
alargados, deformidades en el pecho (esterndn),
escoliosis y problemas articulares. A veces, también
presentan debilidad muscular y problemas para

ganar masa muscular a pesar de ejercitarse.

Es importante la valoracion de estos pacientes por
médicos ortopedas.

El ejercicio fisico como la natacion es recomendable
para fortalecer la musculatura que sustenta la

columna.

Abraham Lincoln, se cree que
pacecia el Sd de Marfan

Neuroldgicas: la ectasia dural o el
aumento desproporcionado del canal
lumbar en regidon lumbosacra. Esto
puede verse con una resonancia
magnetica o TC de la columna. Puede
encontrarse hasta en un 60% de los
pacientes. Puede ocasionar sintomas
como cefaleas posturales de prolongada
duracién o dolores perilumbares y
alteraciones sensoriales.

Oftalmoldgicas: la ectopia lentis o
luxacion del cristalino es la mas tipica.
Suele aparecer en la infancia y requiere
implantar una nueva lente. En la edad
adulta pueden ser importantes los
problemas de retina o el glaucoma. Es
por ello importante el seguimiento por
un oftalmélogo.

Dentales: la alteracion en el desarrollo de la
mandibula y el maxilar puede dar lugar a paladar
alto y problemas en el crecimiento de los dientes.
Es conveniente la valoracién por un dentista.

Pulmén: el neumotdrax espontaneo (se despegan
las capas de la pleura y entra aire entre ellas; suele
requerir colocar un tubo para eliminar ese aire),
enfisema o asma, son problemas que pueden
aparecer.

Otros aspectos

Es fundamental un consejo genético adecuado a los
pacientes con sindrome de Marfan para poder elegir
si quieren tener descendencia que no resulte
afectada por la enfermedad.

Ademds, es clave que los pacientes estén
informados de los signos de alarma que puedan
poner sobre aviso ante cualquier sospecha de
diseccién adrtica, como son el dolor toracico o
abdominal muy intenso o la fatiga repentina.

También es importante realizar una adecuada
planificacion familiar. Si una mujer con sindrome de
Marfan desea tener un hijo, antes de comenzar
debe acudir a un especialista, puesto que hay que
evaluar el riesgo de problemas adrticos que
presenta la mujer.

Para mas informacién consulte la siguiente pdagina
web:

https://www.marfan.org/resources-
answers/patients-families/espanol




44. SINDROME DE
LOEYS-DIETZ

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es?

Es una enfermedad del tejido conectivo, similar al de
Marfan, con el que muchas veces se confunde, y que
también tiene origen genético y por lo tanto puede ser
heredada.

Es una enfermedad multisistémica en la que lo mas
importante es la afectacién de las arterias de todo el
cuerpo, pero también puede afectar al esqueleto, piel
u otros érganos.

Se produce cuando existen alteraciones en alguno de
los genes implicados en la via del factor de crecimiento
transformante B (TGF-B). Esta es una via esencial para
el desarrollo del tejido conectivo de todo el cuerpoy, si
se altera, este tejido es fragil.

¢Qué problemas puedo tener?

* Aneurisma y disecciones arteriales: el principal
problema es que la pared de las arterias es fragil y
pueden aparecer dilataciones y aneurismas. Lo mas
comun es que ocurran en la aorta, la arteria que
lleva la sangre de todo el cuerpo, pero puede
ocurrir en cualquier arteria del cuerpo. Estas
dilataciones aneurismaticas pueden llegar a
producir una diseccion de aorta u otras arterias (por
separacion de las capas de la arteria) que es una
complicacion potencialmente mortal si no se
detecta y controla a tiempo. Los aneurismas son
asintomaticos, pero la diseccién produce un dolor
de pecho y de espalda muy intenso. Las arterias
pueden ser tortuosas, que no produce sintomas.

Otros problemas cardiovasculares: A nivel
cardiaco, puede existir una vdlvula adrtica
bicuspide y prolapso de la valvula mitral.

Manifestaciones esqueléticas:

0 Pectus excavatum (tdrax hundido) o carinatum
(hacia fuera).

O Pies equinos y/o planos.

0 Contracturas en las extremidades y aumento
de la flexibilidad articular.

0 Escoliosis y otras alteraciones de columna.

0 Osteoartritis: inflamacion de articulaciones.

e Algunos pacientes tienen la Gvula (campanilla)
grande o bifida, los ojos muy separados
(hipertelorismo) vy el craneo  asimétrico
(craneosinostosis).

e Piel fragil y transparente.

e Puede haber desprendimiento de retina,
obstrucciones intestinales, rotura del bazo o Utero.

é¢Qué pruebas me realizardn durante vy
después del diagnéstico?

El diagndstico se realiza con un estudio genético. Es
fundamental que todo paciente que tenga alguna de
estas caracteristicas sea valorado en una unidad de
cardiopatias familiares o de genética cardiovascular.

Una vez establecido el diagndstico, se le realizara:

* Pruebas de imagen vascular: ecocardiograma y
TAC o RM vascular. Estos estudios deberdn
valorar todas las arterias del cuerpo. La
periodicidad la establecerd su especialista
correspondiente.

* Valoracion ortopédica para seguimiento vy
tratamiento de los problemas esqueléticos.

* Valoracidn oftalmolégica periddica.

éExiste tratamiento?

No existe tratamiento curativo pero ciertos
tratamientos como atenolol o] losartan
probablemente retrasen las dilataciones vasculares.

Si se detecta un aneurisma significativo se le
recomendard una cirugia de reparacion para
prevenir la diseccion. Es esperable necesitar varias
intervenciones quirurgicas a lo largo de la vida por
este motivo.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En todos los casos se recomienda un estudio familiar
de 19 grado, los cuales tienen un 50% de
posibilidades de tener la enfermedad. Si se quieren
tener hijos, es fundamental el consejo reproductivo
para evitar transmitir la enfermedad a Ila
descendencia, asi como una valoracion del riesgo
que el embarazo supone para la paciente.

Recomendaciones de estilo de vida:

* Ejercicio fisico: se recomienda ejercicio regular
aerdbico de baja intensidad, evitando paradas o
cambios de sentido repentinos. Se debe evitar el
deporte de contacto y aquellos de fuerza como
levantar pesos grandes. Una buena idea seria
caminar a paso rapido, natacién, andar en
bicicleta...

* Puede trabajar siempre que no implique levantar
pesos o posibilidad de traumatismo.

* Debe vigilarse la tensién arterial, siendo lo ideal
tener alrededor de 120/70 en casa.

* En caso de dolor de pecho o de E!'-'
espalda, intenso y brusco, debe
consultar de manera urgente.



45. VALVULA
AORTICA
BICUSPIDE

Dra. Helena Llamas Gémez, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es?

La vélvula adrtica normal (en la salida del corazén
hacia la arteria aorta) estda formada por 3 velos.
Cuando solo tiene 2, decimos que es bictspide. Esto
ocurre alrededor del 1% de la poblacion. Mas
raramente, puede tener incluso solo un velo o mas de
3.

éQué sintomas puede tener?

Al no ser del todo normal, puede que esta valvula
degenere o disfuncione de forma precoz, haciéndose
demasiado estrecha (estenosis adrtica) o produciendo
que parte de la sangre que sale del corazén hacia la
arteria aorta vuelva hacia atras (insuficiencia adrtica).

En ocasiones, esta vdlvula también se asocia a la
dilataciéon progresiva de la parte proximal de la
arteria aorta.

Los sintomas que pueden aparecer como
consecuencia de esto son: cansancio, falta de aire con
las actividades, hinchazén de piernas, dolor de pecho,
mareos o pérdida de conocimiento.

éQué pruebas me realizardn durante vy
después del diagndstico?

Para el diagnéstico es necesario realizar un
ecocardiograma para ver la valvula adrtica.

En ocasiones es necesario realizar otro
ecocardiograma especial que se realiza introduciendo
una sonda en el esoéfago (transesofagico) para valorar
mejor las caracteristicas de la valvula. También se
puede visualizar en un TAC o una resonancia.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

En 1 de cada 5 casos, la valvula adrtica bicuspide es
hereditaria. Por eso es fundamental que sus
familiares de 12 grado (padres, hermanos e hijos)
sean valorados por un cardidlogo con un
ecocardiograma para detectar o descartar la valvula
bicuspide.

En ciertos casos, podria ser necesario realizar un
estudio genético.

éExiste tratamiento?

Si usted tiene vélvula adrtica bicuspide necesita un
seguimiento cardiolégico con ecocardiograma de
por vida. La periodicidad de las revisiones se las
indicard su cardidlogo.

El objetivo es detectar problemas serios en la
vdlvula o la aorta que sea necesario reparar. El
Unico tratamiento curativo es la cirugia,
implantando una valvula protésica metalica o
bioldgica (de animal). En la mayor parte de los
€asos no es necesaria, y su cardiélogo le indicara si
en algin momento lo es.

Si  usted es  hipertenso, es util tomar
betabloqueantes o farmacos hipotensores para
mejorar los sintomas e intentar enlentecer la
progresion de las complicaciones.

Valvula aérkica

Vadvulo abrtica

normal

Valvula abrtica
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46. DISTROFIA
MIOTONICA
(STEINERT)

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es?

Es la enfermedad neuromuscular mas frecuente en el
adulto, con una prevalencia de 1/9000.

Existen 2 tipos, el primero es mas frecuente y grave y
se conoce como enfermedad de Steinert. Ambos
tienen origen genético, en el caso del tipo 1 por
alteraciones en el gen DMPK. Tiene las siguientes
particularidades:

* Es una enfermedad por expansion de tripletes.
¢Qué quiere decir esto? Dentro de cada gen existen los
nucledtidos que son como el “diccionario” para
nuestras células. Dentro de este diccionario, existen
repeticiones de letras que, si son demasiadas,
producen enfermedad. En este caso, la repeticién de la
secuencia “CTG” dentro de este gen por encima de 50,
da lugar a la enfermedad.

* Anticipacion genética: el nimero de repeticiones
tiende a aumentar en cada generacién. A mas
repeticiones, mas precoz y grave sera la enfermedad
en los descendientes.

* Penetrancia variable: amplia variabilidad en los
sintomas entre pacientes y dentro de la misma familia.

* Mosaicismo: las repeticiones varian en diferentes
tejidos y aumentan a lo largo de la vida, lo que
contribuye a la variabilidad clinica.

¢Qué sintomas puedo tener?

Es una enfermedad muy compleja que afecta a todo el
cuerpo. El nombre lo recibe porque los sintomas mas

comunes son musculares, incluyendo debilidad
muscular, dificultar para relajar los musculos
(miotonia) y pérdida de masa muscular.

Puede producir problemas respiratorios como
apneas del sueio y necesidad de oxigeno. También
puede producir dificultad para tragar.

Otras manifestaciones tipicas son la calvicie precoz,
diabetes mellitus y cataratas precoces.

A nivel cardiovascular es necesario un seguimiento
cardioldgico porque puede producir:

a) Trastornos del ritmo cardiaco como bloqueos
en el corazén, y pueden producir sincopes o
muerte subita.

b) Arritmias cardiacas que pueden
palpitaciones o sincopes.

producir

c¢) Miocardiopatia dilatada: poco frecuente, pero
produce pérdida de fuerza del corazén y fatiga
de esfuerzo.

¢Qué pruebas se podran realizar?

El diagnodstico se realiza con un estudio genético.
Centrandonos en el aspecto cardiovascular, cada afio
se le realizard un electrocardiograma y un holter-
ECG para detectar posibles bloqueos o arritmias. Al
diagndstico y periddicamente, se le realizard un
ecocardiograma para descartar miocardiopatia.
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Otras pruebas que le podran realizar son una
resonancia cardiaca o un estudio electrofisioldgico,
para detectar o tratar bloqueos o arritmias.

En las analiticas habra niveles aumentados de CPK,
una proteina muscular.

éExiste tratamiento?

Es una enfermedad progresiva y degenerativa, por lo
que los sintomas empeoran con el tiempo. No existe
ningun tratamiento curativo, pero si que existen
tratamientos de las diferentes complicaciones de la
enfermedad.

Para el corazdn, pueden ser necesarias diferentes
medicaciones y, si se detectan bloqueos, se le
recomendard el implante de un marcapasos o
incluso un desfibrilador automatico implantable.

La distrofia miotonica como enfermedad
familiar

Es una enfermedad autosémica dominante y como
tal, sus familiares de 12 grado tienen un 50% de
posibilidades de heredarla. Dado que no hay
tratamiento, siempre es decision de la persona si
realizarse el estudio, pero:

* Los sintomas pueden ser leves y el estudio
confirma el diagndstico.

* En caso de precisar anestesia, conlleva un riesgo
mayor, incluso en asintomaticos. Saberlo permite
tomar las medidas de precaucion adecuadas.

* Una mujer portadora asintomatica, puede tener
un hijo con miotonia congénita, potencialmente
letal. Esto es evitable con un consejo
genético y reproductivo adecuado,
pudiendo evitarse transmitir el
problema genético a la
descendencia.




47. DISTROFIAS
MUSCULARES

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Andrea Teira Calderon.

éQué son?

Son un grupo muy amplio de enfermedades
neuromusculares  caracterizadas por debilidad
muscular progresiva a lo largo de la vida. La rapidez y
gravedad de la progresion de esta debilidad depende
del tipo de distrofia en particular.

Diferenciaremos 2 grupos, aunque existen otras:

- Distrofias musculares de Becker y Duchenne: se
producen por un problema en el gen de la
distrofina, localizado en el cromosoma X. Esto
quiere decir que los hombres la padecen y
normalmente las mujeres son portadoras
asintomaticas y la transmiten. Se caracteriza por
una progresiva y variable debilidad muscular y
problemas cardiacos en forma de miocardiopatia
dilatada. Suele comenzar en la infancia.

- Distrofias musculares de cinturas: existen mas de
15 tipos diferentes, todos ellos caracterizados por
debilidad muscular variable y mds o menos
progresiva. Se llaman asi porque se afectan mas los
musculos de los hombros y de la pelvis (las 2
cinturas del cuerpo). Pueden tener herencia
autosémica dominante (y por lo tanto un 50% de
posibilidades de que sus familiares de 12 grado
estén afectados) o recesiva (en la que los padres
son sanos y puede haber varios hermanos
afectados). La afectacién cardiaca en forma de
miocardiopatia dilatada puede ocurrir en algunos
tipos en concreto.

¢Qué sintomas puedo tener?

* Debilidad muscular: puede notar que cada vez
tiene menos fuerza en los musculos y, por ejemplo,
le cuesta levantarse del suelo. Suele ser el primer
sintoma. Es variable en funcién del tipo, pero en
ocasiones impide la movilidad y pueden ser
necesario el uso de silla de ruedas u otras ayudas.

* Miocardiopatia dilatada: se produce un
crecimiento y pérdida de fuerza del corazén, con

fatiga de esfuerzo. Puede ser la primera
manifestacion.
e Arritmias cardiacas: pueden producir

palpitaciones, pérdidas de conocimiento y muerte
subita.

¢Qué pruebas le podran realizar?

El diagndstico de sospecha se hace en base a la clinica
y se debe confirmar mediante un estudio genético.

Centrandonos en el aspecto cardiovascular:

* Electrocardiograma: las alteraciones pueden ser la
primera manifestacion.

* Holter-ECG: para detectar arritmias cardiacas.

* Ecocardiograma: para valorar el tamafio y la fuerza
del corazon.

* Resonancia cardiaca: permite evaluar la fuerza y la
presencia de cicatrices en el corazon.

* Analitica: habrd niveles elevados de CPK, una
proteina muscular.

¢Existe tratamiento?

Es una enfermedad progresiva y degenerativa, por lo
gue los sintomas empeoran con el tiempo. Aunque no
existe un tratamiento curativo definitivo, se estan
desarrollando tratamientos dirigidos a solucionar el
problema genético en el caso de la DM de Duchenne.

Para el corazdn, pueden ser necesarias diferentes
medicaciones y se le podrd recomendar el implante
de un desfibrilador automatico implantable para
prevenir y tratar arritmias. Si el corazén estda muy
débil, puede ser necesario el trasplante del corazén.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la
enfermedad?

Es una enfermedad hereditaria y, como tal, la familia
de 12 grado debe ser valorada, teniendo en cuenta
las diferencias en la herencia entre ellas (por
ejemplo, en el caso del Becker, no existe transmisién
hombre a hombre).

La importancia del estudio familiar es detectar, por
un lado, a los pacientes en una fase inicial y, por otro
lado, a los portadores asintomaticos que pueden
transmitirlo a sus descendientes. Hoy en dia se debe
hacer consejo reproductivo ya que existen métodos
gue permiten evitar la transmisién de la enfermedad
de generacion en generacion.

En todo caso, su especialista le informara de las
particularidades de la herencia en su caso.

Signe de Gowers




48. ATAXIA DE
FRIEDREICH

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dra. Andrea Teira Calderdn.

éQué es?

Se trata de la ataxia hereditaria mas frecuente, con
una prevalencia de 1/30000 en la poblacién. La
ataxia es la dificultad para mantener el equilibrio y
la coordinacién en las piernas y brazos, llevando a la
imposibilidad para caminar.

La ataxia de Friedreich (AF) se produce por una
expansion de tripletes “GAA” en el gen FXN, que
tiene herencia autosémica recesiva. (Qué es la
expansion de tripletes? Dentro de cada gen existen
los nucledtidos que son como el “diccionario” para
nuestras células. Dentro de este diccionario, existen
repeticiones de letras que, si son demasiadas,
producen enfermedad, como en este caso.

Como consecuencia, se produce un problema en el
funcionamiento en las mitocondrias, que son parte
de la maquinaria fundamental para el
funcionamiento de nuestras células y se produce
acumulo de sustancias como hierro. Esto produce
problemas en multiples érganos de nuestro cuerpo,
principalmente en el sistema nervioso vy
especialmente el cerebelo.

Los pacientes pueden notar los primeros sintomas
en la adolescencia, en forma de falta de
coordinacion de las piernas, manos o incluso al
hablar (disartria).

¢Qué problemas y sintomas puedo tener?

* Dificultad para la marcha (ataxia) y para la movilidad, siendo necesaria la silla de ruedas en la 22 o 32 década

de vida.
* Disartria: problemas para pronunciar las palabras y para hablar.
* Pérdida de oido o de vision precoz.
* Dolores, espasmos y contracturas musculares.

* Problemas intestinales y para orinar.

* Miocardiopatia hipertrofica: engrosamiento de las paredes del corazén que puede producir fatiga con

esfuerzo y dolor de pecho.
* Arritmias cardiacas: sintomaticas por palpitaciones.
e Otros problemas: escoliosis, pies cavos y diabetes.

¢Qué pruebas le podran realizar?

El diagndstico se confirma en el estudio genético. A nivel cardioldgico, sera necesario realizar periédicamente un
electrocardiograma y un ecocardiograma, para detectar arritmias y miocardiopatia. Otras pruebas que le pueden
hacer son un holter-ECG (si tiene palpitaciones) o una resonancia cardiaca.

éExiste tratamiento?

No hay un tratamiento que sea definitivamente curativo. Se pueden
usar medicaciones antioxidantes o quelantes de hierro que podrian
enlentecer la progresién de la enfermedad. En la mayoria de los
casos el tratamiento es dirigido a cada uno de los problemas, incluido
el cardiaco. Es fundamental la rehabilitacién.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la enfermedad?

Es una enfermedad autosémica recesiva, es decir, las 2 copias que
tiene del gen tienen que tener el problema. Su madre y padre le
transmiten una copia cada uno, y no padecen la enfermedad. Se
recomienda el estudio familiar porque puede tener hermanos con el
mismo problema y porque, en aquellos portadores de 1 copia, se
debe realizar consejo reproductivo antes de tener descendencia para
evitar que aparezcan otros familiares con la enfermedad.

Asidrma Taive Cabderis




N\

Otras enfermedades
generales que pueden
afectar al corazon y ser

hereditarias




49. AMILOIDOSIS

Dr. Pablo E. Garcia-Granja, Dra. Maria Sandin

Concepto

Se trata de una enfermedad sistémica caracterizada
por el depédsito y acumulacion de proteinas
anormales (amiloide) en los érganos y tejidos. La
manifestacion de la enfermedad puede ser diferente
en cada caso pero los drganos mas frecuentemente
involucrados son el corazdn, los rifiones, el higado, el
sistema nervioso y el tubo digestivo. Con el término
amiloidosis cardiaca nos referimos especificamente a
la afectacion cardiaca, pero no debemos olvidar que
se trata de una enfermedad sistémica. En este
sentido, la amiloidosis es la causa mas frecuente de
miocardiopatia restrictiva.

‘Depési,tos de amiloide
enkre Las fibras musculares

Fibra miocardica
normal

Andrea Teira Colderdm,

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.

La amiloidosis es una enfermedad progresiva, de tal
forma que en las fases mas avanzadas puede
provocar la insuficiencia del érgano y llegar a poner
en riesgo la vida.

Causas
Existen varios tipos:

* Amiloidosis AL: se produce por depdsito de
cadenas ligeras de inmunoglobulinas por un
funcionamiento anormal de la médula dsea.

* Amiloidosis AA: aparece en el contexto de
enfermedades inflamatorias o infecciosas
crénicas como la artritis reumatoide o la
enfermedad inflamatoria intestina.

* Amiloidosis por transtirretina: cada vez mas
frecuente. Existen dos variantes:

v Adquirida: tipica de pacientes de edad
avanzada, no hereditaria (amiloidosis senil o
salvaje).

v" Hereditaria: producida por alteraciones en el
gen codificante de la transtirretina y se
hereda de forma autosémica dominante
(riesgo de transmision del 50%).

e Otras: menos frecuentes.

Sintomas

Es posible no tener sintomas de la enfermedad
hasta fases avanzadas. La afectacion cardiaca

presenta los sintomas derivados de la
miocardiopatia restrictiva.

Ademas, existen otros sintomas derivados de la
afectacion de otros érganos y tejidos:

e Sindrome del tunel carpiano: adormecimiento
y dolor en la mano que aumenta con los
movimientos repetitivos debido a una
compresidon nerviosa por acumulacion de
amiloide en la mufieca.

* Ojos de mapache: oscurecimiento de la piel de
la region orbitaria.

* Macroglosia: lengua aumentada de tamaio vy
con dificultad para hablar y tragar.

* Neuropatia: pérdida de sensibilidad térmica y
vibratoria a nivel fundamentalmente de los
pies que puede evolucionar con atrofia
muscular.

* Alteraciones del ritmo intestinal.

* Adelgazamiento involuntario significativo.

¢ Insuficiencia renal.

Diagndstico




Sintomas: las alteraciones como el sindrome del tunel carpiano, los ojos de
mapache o la macroglosia son orientativos, mas aun si aparecen en el contexto
de una miocardiopatia restrictiva.

Pruebas diagndsticas: la amiloidosis cardiaca presenta una serie de
caracteristicas diferenciales respecto a otras formas de miocardiopatia restrictiva.
En todo paciente con sospecha de amiloidosis, tras el ECG y el ecocardiograma,
se debe realizar una analitica sanguinea especial y una gammagrafia cardiaca,
cuyo resultado puede evitar la realizacidon de pruebas invasivas como la biopsia.
Si se trata de una amiloidosis por transtirretina, es recomendable realizar estudio
genético para descartar una forma hereditaria.

Enfermedad predisponente: la presencia de enfermedades inflamatorias o
infecciosas cronicas, asi como patologias de la médula dsea como el mieloma
multiple son altamente sugestivas de la enfermedad. Sin embargo, la amiloidosis
por transtirretina no precisa de una enfermedad subyacente.

Biopsia: el diagnodstico de certeza se establece mediante la determinacion de
amiloide en un érgano afectado. Sin embargo, el rendimiento diagndstico de la
biopsia es bajo porque la afectaciéon de la amiloidosis es parcheada y un
resultado negativo no descarta la enfermedad.

Tratamiento
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Andrea Teira Calderbmn,

El tratamiento de la amiloidosis precisa un tratamiento de soporte para aliviar los

sintomas derivados de la afectacion de los drganos, y un tratamiento dirigido a la

causa de la enfermedad:

*  Amiloidosis AL: tratamiento de la enfermedad hematoldgica que suele incluir
quimioterapia y, ocasionalmente, trasplante de médula ésea.

* Amiloidosis AA: tratamiento de la enfermedad inflamatoria o infecciosa de
base.

* Amiloidosis por transtirretina: inicialmente el Unico tratamiento dirigido en
esta patologia era el trasplante hepatico, pero en la actualidad existen nuevos
farmacos con resultados prometedores.

Captacion de radiofdrmaco en miocardio
con patrén compatible con amiloidosis
cardiaca




50. ENFERMEDAD
DE FABRY

Dr. José M. Larrafiaga Moreira, Dr. Roberto Barriales Villa

éQué es?

Todos los organos de nuestro cuerpo estan
formados por células, que son las que forman los
diferentes organos y colaboran entre si. Estas
células producen multitud de sustancias activas que
se llaman enzimas y realizan mdltiples funciones.
Por ejemplo, nuestro estémago dispone de enzimas
gue se encargan de la digestidn de los alimentos que
comemos todos los dias. Dentro de las células, se
localizan en unas vesiculas que se llaman lisosomas.
Los lisosomas tienen la misidén de ayudar a nuestras
células a digerir las grasas, las proteinas y otros
productos que se generan en las células.

La enfermedad de Fabry es una entidad poco
frecuente en la que, desde el nacimiento, se tiene
un defecto genético en el gen GLA, lo que provoca
que una enzima funcione mal o apenas exista. Esta
enzima se llama alfa-galactosidasa y sirve para
descomponer o digerir una sustancia grasa conocida
como globotriaosilceramida (Gb3). Al no poder
digerir esta grasa por falta de la enzima, se acumula
en los lisosomas de las células poco a poco,
haciendo que con el tiempo, las células no puedan
desempenar sus funciones con normalidad. Cuando
el depdsito es muy importante, puede afectar a la
estructura y funcion de muchos drganos,
principalmente al corazén, rifiones, cerebro y a los
nervios.

¢Qué sintomas y problemas puede causar?

El depdsito de Gb3 es progresivo en todos los
érganos y varia de persona a persona. Los sintomas
pueden aparecer a lo largo de la vida; en algunos
casos de forma mds precoz y, en otros, de forma
mas tardia.

En la infancia puede tener:

* Dolor por sensacion de quemazén en manos y
pies.

* Disminucién en la capacidad de sudar, que
causa una menor tolerancia al calor.

* Problemas gastrointestinales (dolor abdominal,
necesidad de ir rapido al bafio tras las comidas ).

* Fiebre de origen desconocido.

* Pequeiias manchas rojas o moradas en la piel
con relieve (angioqueratomas).

Y ya en la edad adulta:

* Problemas en el rifién (que empiezan a fallar, se
tiende a retener liquidos y, si no se trata, puede
llegar a precisar un trasplante).

* Problemas en el corazén (el corazén se engruesa
de manera similar a la “miocardiopatia
hipertréfica” y puede llevarnos a sufrir
palpitaciones, fatiga o dolor de pecho).

* Ictus o accidentes cerebrovasculares a edad
joven, pudiendo causar un déficit permanente.

* Cansancio al hacer esfuerzos.

* Problemas de audicion.

* Trastornos psiquidtricos, como
irritabilidad o cambios de humor.

* Cambio en la estructura de la cdrnea del ojo; es
la llamada "cornea verticillata®, que no afecta a
la vision.

depresion,
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Manifestaciones clinicas de la

enfermedad de Fabry




¢Qué pruebas me realizaran durante y después del diagndstico?

Es comun que los médicos la confundan con otras enfermedades y no se llegue a Sospecha de
diagnosticar en sus fases iniciales, por eso es muy importante sospecharla. Si existe
la sospecha, se puede: E:Vl;?.f‘m Ed&d cie Fﬁbrj

1. Medir los valores de alfaGal para ver si tiene valores normales o no. Esto se
puede hacer mediante analisis de sangre o recogiendo una gota se sangre de
nuestro dedo en un papel especial (“gota seca”). Ahora bien, este andlisis solo
es vdlido para hombres, ya que las mujeres o nifias pueden tener valores
normales.

2. Realizar estudio genético para buscar errores en el gen GLA. En mujeres o Diagnhbstico
cuando la alfaGal esté alterada. Es fundamental para confirma la enfermedad.

3. Determinar la cantidad de Gb3 en sangre (mediante andlisis o gota seca
también): en casos dudosos y durante el seguimiento.

Ninguna de estas determinaciones precisa de ayuno previo, y puede tomar su
medicacion.

Si se le diagnostica de E. de Fabry, después del diagndstico serd necesario un
seguimiento por diferentes especialidades (medicina interna, nefrologia,
cardiologia, otorrinolaringologia, neurologia...), siendo necesaria la realizacion de
multiples pruebas durante el seguimiento como ecocardiograma, resonancia
cerebral, analisis de orina, etc. Todo ello encaminado a detectar problemas
secundarios a los depdsitos.

Confirmacion I

Andrea Teira Calderéwn,

¢Existe tratamiento especifico?

No existe tratamiento para eliminar la totalidad de los depdsitos de Gb3, pero si que existe tratamiento para prevenir que este deposito continte y, por lo tanto, detener
la progresion de la enfermedad. Hoy en dia existe reemplazo enzimatico sustitutivo de alfa o betagalactosidasa para que el Gb3 sea eliminado. Este tratamiento se
comenzara a criterio médico ante la aparicidén de depdsitos y consiste en la infusion intravenosa cada 2 semanas de esta enzima. Esto precisa acudir a su centro médico
para administrarle esta enzima, cuya duracion puede oscilar entre 2 y 4 horas, y deberia continuarse de por vida. En ciertos casos, se puede usar una medicacion oral
conocida como migalastat, pero que no sirve para todos los pacientes.

¢Qué riesgo tienen mis familiares de tener la enfermedad?

El gen GLA se localiza en el cromosoma X, por lo que se trata de una enfermedad de herencia ligada a X (ver capitulo “el estudio genético”).

* Los hombres, como solo tienen uno, siempre padeceran la enfermedad. Ademas, ellos siempre transmitiran ese cromosoma a sus hijas (pero no a sus hijos).

* Las mujeres, aungue tienen 2 cromosomas X, pueden padecer la enfermedad de igual manera que los hombres, o presentarla a mayor edad o con una forma leve. El
50% de los hijos sufriran la enfermedad, y el 50% de las hijas seran portadoras del defecto.

El Fabry es, por lo tanto, una enfermedad familiar y hereditaria. Es fundamental estudiar a su familia en una unidad especifica para detectar precozmente aquellos
portadores del defecto en el gen GLA, realizar una evaluacidén completa de ellos buscando depdsitos e iniciar tratamiento sustitutivo si se encuentra indicado.
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51. DISLIPEMIAS
FAMILIARES

Dra. Sofia Gonzdlez Lizarbe, Dra. Teresa Borderias Villarroel,
Dr. José Luis Hernandez

éQué tipos hay?

Se pueden clasificar en dos grupos principales:
hiper e hipolipemias.

Las HIPERLIPEMIAS son las mas frecuentes vy,
dentro de estas, la mds frecuente es la
hipercolesterolemia poligénica (interaccion entre
muchos genes y factores ambientales), pero la

¢Qué sintomas puede tener?

El aumento del colesterol en la sangre,
principalmente del LDL-c, y su depdsito en las
arterias, puede producir una enfermedad
arterioesclerética precoz (estrechamiento o
endurecimiento de las arterias por depdsito de
colesterol en sus paredes), que es la principal
causa de mortalidad. En ella se incluyen:

iQué son? . :
¢Que so que mas se deriva a nuestra consulta es la

Las dislipemias son un conjunto de enfermedades hipercolesterolemia familiar (HF). Se estima que * Enfermedad coronaria (angina de pecho e
causadas por concentraciones anormales de las al menos 1 de cada 250 personas en la poblacién infarto de miocardio).

general presenta una HF y la mutacién mas * Enfermedad cerebrovascular (ictus o infarto
frecuente es la del gen que codifica el receptor cerebral).

del LDL (r-LDL). Se expresa desde el nacimiento y e Enfermedad arterial periférica (claudicacién
estos pacientes tienen un aumento de los niveles intermitente o dolor en los gemelos al
sanguineas de LDL-c, el cual no se metaboliza caminar, que cede al pararse).

correctamente en el higado.

lipoproteinas sanguineas (particulas que
transportan las principales grasas como el
colesterol y los triglicéridos). Las dislipemias
familiares son aquellas que se pueden heredar, al
estar causadas por anomalias genéticas.

En el caso de la HF, la enfermedad cardiovascular
se manifiesta antes de los 55 afios en mas de la

mitad de los pacientes.

El colesterol es indispensable para fabricar

hormonas, dcidos biliares, vitamina D y otras

sustancias. Existen dos tipos diferentes de
lipoproteinas que lo transportan:

* Lipoproteinas de baja densidad o LDL (colesterol
“malo”=LDL-c): desde el higado a todas las
células de nuestro organismo.

* Lipoproteinas de alta densidad, o HDL
(colesterol “bueno”=HDL-c): lo devuelven al
higado para su almacenamiento o eliminacion.

También, dentro de las hiperlipemias, estan las
hipertrigliceridemias primarias (aumento
solamente de los TG) y las hiperlipemias mixtas
(aumento tanto del colesterol como de los TG). El depdsito de colesterol en otros tejidos
corporales puede manifestarse de diversas
formas: arco corneal (anillo blanco en la periferia
del iris), xantomas tendinosos (engrosamientos
de los tendones, en especial del tenddn de
Aquiles y de los extensores de las manos),
xantomas tuberosos (nédulos amarillentos a nivel
de los codos, las rodillas y los tobillos), xantomas
palmares y xantelasmas (placas amarillentas en
los parpados).

Los triglicéridos (TG) funcionan como una reserva
energética. Circulan en la sangre mediante
lipoproteinas que se producen en el intestino
(quilomicrones; transportan los TG absorbidos) y
en el higado (lipoproteinas de muy baja densidad,
VLDL; transportan los TG formados en el higado a
los diferentes tejidos).

En los casos de hipertrigliceridemia grave existe
En la imagen de la izquierda, una fotografia al microscopio de riesgo de pancreatitis aguda
como se ve la placa de ateroma ocluyendo progresivamente el
calibre de la arteria (flecha blanca, luz de la arteria que queda
permeable). A la derecha, una ilustracién de una arteria con

ateroma recubriendo las paredes internas y obstruyéndola.

(inflamaciéon del pdancreas con
intenso dolor en el centro del
abdomen irradiado en cinturdn).




Arco corneal (flecha blanca)

Xantomas tendinosos (flecha blanca)

¢Qué pruebas me realizaran durante y después del diagndstico?

El primer paso es realizar un andlisis de sangre para medir el colesterol total y sus
fracciones (LDL-c y HDL-c) y los TG.

Se debe sospechar la HF en cualquier persona que tenga:

* Niveles muy elevados de colesterol total en sangre (>300 mg/dl) con TG
generalmente normales.

* Antecedentes de hipercolesterolemia y enfermedad ateroesclerética precoz (<55
afios en varones y <60 afios en mujeres) en familiares de primer grado.

* Arco corneal en sujetos menores de 45 afios o xantomas.

En el caso de la HF, los métodos basados en el andlisis de ADN del gen del receptor de
LDL (estudio genético) establecen el diagndstico de certeza. Una persona afecta de HF,
tiene el 50% de probabilidades de transmitir el gen anormal a sus descendientes. En un
paciente con HF pueden coexistir otras causas de hipercolesterolemia y, por tanto,
deben descartarse causas secundarias.

Los pacientes con HF requieren bajar sus niveles de colesterol a niveles mas estrictos
que los de la poblacién general segun sus factores de riesgo adicionales (LDL-c <70
mg/dL o incluso <55 mg/dl). Durante el seguimiento, se realizaran analiticas de sangre
de control para monitorizar los niveles de colesterol.

éExiste tratamiento?

El tratamiento de las dislipemias familiares debe incluir tanto el
manejo de la hiperlipemia como de los demas factores de riesgo. Las
medidas no farmacolégicas (correccion del sobrepeso, supresion del
tabaco y del alcohol, ejercicio fisico y una dieta baja en grasas
saturadas) ayudan a corregir la dislipemia.

Practicamente todos los pacientes con HF requerirdn tratamiento
farmacoldgico para reducir el colesterol, ya que las medidas
higiénico-dietéticas no suelen ser suficientes.

Actualmente se utilizan en nuestro pais cuatro clases de farmacos
para el tratamiento de los pacientes adultos con HF:

» Estatinas: son los farmacos orales mas eficaces para reducir el
colesterol. Funcionan impidiendo la producciéon de LDL-c en el
higado y reducen los eventos cardiovasculares.

* Ezetimiba y resinas secuestradoras de acidos biliares: impiden la
absorcion del colesterol en el intestino delgado, disminuyendo el
LDL-c.

* Inhibidores de PCSK9: se administran por via subcutanea y estan
recomendados cuando no se consigue el objetivo de control del
LDL-c con el tratamiento anterior.

» Fibratos: utilizados en pacientes que tienen también los niveles de
TG elevados.

En los pacientes con HF, a menudo la monoterapia es insuficiente y se
necesita una asociacion de farmacos para conseguir los objetivos, asi
como el mantenimiento del tratamiento de forma crénica.

La decision de iniciar el tratamiento farmacoldgico en los pacientes
con HF debe tener en cuenta la edad, el sexo, la presencia o ausencia
de otros factores de riesgo cardiovascular (tabaco, diabetes,
hipertension arterial, etc.) y la historia familiar de enfermedad
ateroesclerdtica prematura.
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Enlaces de intereés

Dr. Luis Ruiz Guerrero Dr. Jose M. Larrafiaga Moreira

Generalidades

Informacion general sobre cardiopatias y prevencion cardiovascular, en
la web de divulgacion de la Sociedad Espaiola de Cardiologia.
http://fundaciondelcorazon.com

Pagina web de la Fundacién Britanica del Corazén (British Heart
Fundation)
https://www.bhf.org.uk

Twitter

@CardiopatiasS:  Seccion  Cardiopatias Familiares y Genética
cardiovascular de la Sociedad Espafiola de Cardiologia.

@cuidarcorazon: Fundacién Espanola del Corazén

Pruebas complementarias

Listado de los dispositivos, protesis, materiales compatibles para realizar
una resonancia magnética.
http://mrisafety.com

Reanimacion cardiopulmonar basica (RCP):

Esquema con explicacién
https://www.cruzroja.es/prevencion/hogar 09.html.

Conduccion vehiculos:

Agencia Estatal, Boletin Oficial del Estado:
- Reglamento general de conductores. 12 de Abril 2018.
https://www.boe.es/diario_boe/txt.php?id=BOE-A-2018-4958

Comisidn Europea Reguladora de Aviacién Civil:

- Official Journal of the European Union. 3 de Noviembre de 2011
https://www.easa.europa.eu/document-library/regulations/commission-regulation-
eu-no-11782011

Medicamentos a evitar

En el sindrome de Brugada:
www.brugadadrugs.org

En el sindrome de QT largo:
www.crediblemeds.org

Durante el embarazo y la lactancia:

http://www.e-lactancia.org
https://www.fda.gov/forconsumers/byaudience/forwomen/freepublications/ucm12
6298.htm




Tension / / / / / /

arterial

mmHg / / / / / /

Frec.C
Peso kg

Notas

Tratamiento habitual

ENFERMEDADES CARDIOVASCULARES HEREDITARIAS, la guia para pacientes y familiares.






