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Resumen

Introducción: la clasificación clásica de las

miocardiopatías incluye la hipertrófica, dilatada,

restrictiva y no compactada. La miocardiopatía

arritmogénica del ventrículo derecho (MAVD) es una

variedad hereditaria, infiltrativa, con sustitución

progresiva de miocardio ventricular por tejido

fibroadiposo que afecta principalmente al ventrículo

derecho. Si bien los síntomas son infrecuentes en la

edad pediátrica, estos pacientes presentan más

episodios de muerte súbita (MS) que los adultos.

Caso clínico: paciente de 12 años, de sexo

masculino, portador de miocardiopatía que se

manifiesta por arritmia ventricular a los siete años de

vida (extrasístoles y taquicardia ventricular no

sostenida). La paraclínica realizada fue compatible

con MAVD, por lo que se decide realizar un estudio

electrofisiológico con ablación. El procedimiento logró

una leve mejoría transitoria. Sin embargo no se logró

eliminar la arritmia, por lo que se implantó un

desfibrilador automático. Éste no ha presentado

descargas en dos años de evolución.

Discusión: para el diagnóstico de nuestro paciente se

utilizaron los criterios establecidos por la Task Force

2010. El diagnóstico imagenológico está basado en la

demostración de alteraciones morfológicas

(aneurismas) o alteraciones funcionales (aquinesia,

disquinesia o asincronía de la pared), que traducen la

sustitución fibroadiposa del miocardio. La

presentación de arritmias de origen en el ventrículo

derecho de difícil manejo farmacológico determinaron

la ablación y luego la colocación de un desfibrilador.

Conclusiones: se trata de una patología infrecuente

pero de muy mal pronóstico por la severidad de las

arritmias que se desencadenan en la evolución. El

tratamiento de mayor efectividad es la colocación de

un cardiodesfibrilador.

Palabras clave: Displasia ventricular derecha

arritmogénica
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Summary

Introduction: the classical cardiomyopathy

phenotypic classification includes hypertrophic,

dilated, restrictive and non-compacted types.

Arrythmogenic Right Ventricle Cardiomyopathy (ARVC)

is a hereditary, infiltrative variety that causes the

progressive replacement of ventricular myocardium

with fibroadipose tissue that mainly affects the right

ventricle.1-2-3 Although the onset of symptoms is

uncommon in children, they seem to show more

sudden death episodes than adults.

Clinical case: 12 year-old male, with arrhythmogenic

right ventricle cardiomyopathy (ARVC), showing

ventricular arrhythmia at 7 years of age, (extrasystoles

and unsustained ventricular tachycardia). Further

studies confirmed electrical abnormality, so we

performed an electrophysiological study with ablation.

The procedure resulted in a slight temporary

improvement, however, but the arrhythmia was not

completely eliminated. This maintained the risk of

sudden death, so we implanted a portable

cardiodesfibrilador, which did not record discharges

since then.

Discussion. for this patient’s diagnosis we used the

criteria set by Task Force 2010.4 The imaging diagnosis

was based on the demonstration of morphological

(aneurysms) or functional alterations; akinesia,

dyskinesia or asynchrony of the wall, which show

myocardium fibrofatty substitution. 3 Recurring right

ventricle arrhythmias, despite intense pharmacological

treatment, led to a radiofrequency myocardium

ablation and later to the placement of an implantable

cardiodesfibrillator.

Conclusions: it is a rare pathology with extremely poor

prognosis due to the severe and uncontrollable

arrhythmias triggered by the altered myocardium

tissue. The most effective treatment is the placement of

a cardiodesfibrillator.

Key words: Arrhythmogenic right ventricular

dysplasia

Pediatrics

Resumo

Introdução: a classificação fenotípica clássica da

cardiomiopatia inclui os tipos hipertrófico, dilatado,

restritivo e não compactado. A cardiomiopatia

arritmogênica do ventrículo direito (CAVD) é uma

variedade hereditária infiltrativa que causa a

substituição progressiva do miocárdio ventricular por

tecido fibro-gorduroso que afeta principalmente o

ventrículo direito. Embora o início dos sintomas seja

incomum em crianças, elas parecem apresentar mais

episódios de morte súbita do que adultos.

Caso clínico: menino de 12 anos, com cardiomiopatia

arritmogênica de ventrículo direito (CAVD), apresentou

arritmia ventricular aos 7 anos de idade (extrassístoles

e taquicardia ventricular não sustentada). Novos

estudos confirmaram anormalidade elétrica, por isso

realizamos um estudo eletrofisiológico com ablação. O

procedimento resultou numa ligeira melhora

temporária, porém, a arritmia não foi completamente

eliminada. Isso manteve o risco de morte súbita, por

isso implantamos um cardiodesfibrilador portátil, que

desde então não tem registrado descargas.

Discussão: para o diagnóstico do paciente, utilizamos

os critérios estabelecidos pela Força-Tarefa 2010. O

diagnóstico imagenológico foi baseado na

demonstração de alterações morfológicas

(aneurismas) ou funcionais; acinesia, discinesia ou

assincronia da parede, que mostraram substituição

fibrogordurosa do miocárdio. As arritmias de ventrículo

direito recorrentes, apesar do intenso tratamento

farmacológico, levaram à ablação do miocárdio por

radiofrequência e, posteriormente, à colocação dum

cardiodesfibrilador implantável.

Conclusões: a CAVD é uma patologia rara de

prognóstico extremamente ruim devido às arritmias

graves e incontroláveis ??desencadeadas pelo tecido

miocárdico alterado. O tratamento mais eficaz é a

colocação de cardiodesfibrilador.

Palavras chave: Displasia arritmogênica ventricular

direita

Pediatria
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Introducción

Las miocardiopatías constituyen un grupo de enferme-
dades que se presentan con alteraciones en el miocardio
ventricular que no pueden ser explicadas por una sobre-
carga anormal o malformación congénita. Correspon-
den a alteraciones en la circulación coronaria, taquia-
rritmias crónicas, exposición a toxinas, infecciones o a
desórdenes subyacentes. La clasificación fenotípica
clásica incluye las formas hipertrófica, dilatada, restric-
tiva y no compactada. Una categoría mixta surge del so-
lapamiento de todas las anteriores(1).

La miocardiopatía arritmogénica del ventrículo de-
recho (MAVD) es una variedad hereditaria, infiltrativa,
con sustitución progresiva de miocardio ventricular por
tejido fibroadiposo, afectando principalmente el ven-
trículo derecho, aunque puede comprometer también al
ventrículo izquierdo. La pérdida progresiva de miocar-
dio específico determina la aparición de arritmias ven-
triculares y un aumento del riesgo de fibrilación ventri-
cular y muerte súbita (MS)(2). Es una patología de heren-
cia autosómica dominante con penetrancia incompleta y
expresividad variable(3).

La MAVD tiene una incidencia mayor en varones
(2,4:1)(2). Los síntomas habitualmente se presentan en-
tre la segunda y quinta década de la vida: palpitaciones,
dolor precordial, sincope, y MS. Ésta puede ser la mani-
festación inicial de la enfermedad, sobre todo en aque-
llos que realizan actividad física. Lo más característico
es la taquicardia ventricular, sostenida o no, con imagen
de bloqueo de rama izquierda. La aparición de síntomas
en la edad pediátrica es infrecuente(4). Debe sospecharse
sistemáticamente en pacientes con arritmias ventricula-
res originadas en el ventrículo derecho, especialmente si
se acompaña de disfunción ventricular. Los niños pre-
sentan más episodios de MS, mientras que los adultos
son más propensos a episodios de taquicardia ventricu-
lar sostenida (TVS). Sin embargo, el fenotipo clínico y
la evolución de la enfermedad son similares entre ambas
poblaciones(5).

El diagnóstico se basa en un score que integra altera-
ciones morfológicas y funcionales del VD, alteraciones
en la despolarización y repolarización, sustitución fibroa-
diposa, arritmias ventriculares, antecedentes familiares y
mutaciones genéticas específicas(6). La presencia de on-
das T invertidas en el electrocardiograma (ECG), la dis-
persión mecánica del ventrículo izquierdo y la actividad
física de alta exigencia constituyen los factores de riesgo
independientes de mayor importancia. Los sujetos que
presentan estos tres elementos tienen un riesgo diez ve-
ces mayor de presentar un evento arrítmico en los próxi-
mos dos años(7,8). La colocación de un desfibrilador au-
tomático implantable (DAI) es el único tratamiento que

hasta la fecha ha demostrado reducir la mortalidad en la
MAVD(2). Otros tratamientos, como cambios en el estilo
de vida, uso de medicamentos betabloqueantes o antia-
rrítmicos y ablación por radiofrecuencia han demostra-
do buenos resultados en disminuir la sintomatología, pe-
ro no la mortalidad(2,9,10). Más de la mitad de los pacien-
tes con desfibrilador han recibido descargas apropiadas
durante un seguimiento a largo plazo(2,9,11). Se expone
este paciente con el objetivo de destacar su presentación
y su grave pronóstico de no mediar las medidas terapéu-
ticas adecuadas.

Observación clínica

Paciente de 12 años, sexo masculino. El padre fallece
por muerte sú bita a los 49 años. A los 7 años se constata
arritmia bien tolerada durante el control pediátrico. Se
deriva a cardiólogo. De la paraclínica se destaca:

ECG: ritmo sinusal de 80 cpm, onda P y Pr normal,
PR 0,14 ms. Extrasistolía ventricular monomorfa fre-
cuente con imagen de bloqueo de rama izquierda. Qtc
0,42 ms (figura 1).

Holter: frecuencia cardíaca promedio de 98 cpm. La
frecuencia cardíaca mínima fue de 48 cpm y la máxima
de 162 cpm. Episodios de taquicardia ventricular no sos-
tenida de hasta diez latidos, 8.327 episodios de ectopías
ventriculares monomorfas con imagen de bloqueo de ra-
ma izquierda. El paciente no refirió síntomas (figura 2).

Ergometría: presencia de taquicardia ventricular no
sostenida. Extrasístoles que aparecen en reposo y al es-
fuerzo, pero que desaparecen al máximo esfuerzo. Se
constata conducción por vía accesoria, intermitente y
que también desaparece al máximo esfuerzo.

Ecocardiograma: ventrículo derecho levemente dila-
tado sin alteraciones parietales. FEVI 65%. Resto normal.

Resonancia nuclear magnética: VI de dimensiones
normales. Función sistólica en límite inferior, sin altera-
ciones de la contractilidad. VD de dimensiones norma-
les, aquinesia de la pared inferior con disfunción sistóli-
ca; FEVD 39%, sin zonas de disquinesia o aneurismas.

Con la paraclínica previa y dada la persistencia de la
arritmia de origen ventricular, sin respuesta al trata-
miento farmacológico, se decide la realización de estu-
dio electrofisiológico que evidencia hipoquinesia infe-
rior del VD. Se realiza ablación en zona trabeculada del
tracto de salida del VD, identificada como el origen de
las extrasístoles. Dada la persistencia de la arritmia, a
pesar del procedimiento se decide la implantación de un
cardiodesfibrilador a la edad de 9 años.

Actualmente mantiene tratamiento farmacológico
con betabloqueantes, manteniendo episodios aislados
de extrasístoles ventriculares, aunque no ha presentado
descargas del DAI.
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Discusión

La literatura reporta que la enfermedad debuta habitual-
mente en pacientes de mayor edad que el de nuestro
caso(12). La incidencia reportada es de 1,01 cada
100.000 habitantes al año entre los 15 a 19 años, siendo
muy rara su aparición antes de los 10 años(13).

El padre de nuestro paciente falleció de MS antes de
los 50 años. Se ha reportado que hasta un tercio de los fa-
miliares de primera línea desarrollan MAVD y que her-
manos presentan un riesgo incluso mayor, por lo que de-

ben ser estudiados(14). Durante la realización de este tra-
bajo, el hermano mayor fue referido para estudio.

Se utilizó para el diagnóstico en nuestro paciente los
criterios establecidos por la Task Force 2010(4). Su sen-
sibilidad en niños no ha sido demostrada. Sin embargo,
ciertos elementos, como la remodelación apical y la dis-
minución de la tensión longitudinal del VD, han demos-
trado mayor asociación con la MAVD en pacientes jó-
venes(5). Se recomiendan además la utilización de técni-
cas de identificación génica para evitar la implantación
innecesaria de un desfibrilador(15,16).
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Figura 1. Extrasístoles ventriculares con imagen de bloqueo de rama izquierda en electrocardiograma.

Figura 2. Monitorización Holter en donde se evidencian episodios de TVNS de hasta diez latidos. Vuelve a ritmo

sinusal.



El diagnóstico imagenológico está basado en la de-
mostración de alteraciones morfológicas (aneurismas) o
alteraciones funcionales, aquinesia, disquinesia o asin-
cronía de la pared. Esto traduce la presencia de sustitu-
ción fibroadiposa del miocardio(3). En nuestro paciente
se constató mediante ecografía y resonancia nuclear
magnética (RNM) que el VD estaba levemente dilatado
y presentaba aquinesia de la pared inferior. La interpre-
tación de los resultados de la RNM, más sensible que la
ecografía, es altamente dependiente del observador y re-
quiere un adecuado entrenamiento(13,17,18).

No se realizó biopsia de miocardio. Si bien la com-
probación histológica de degeneración fibroadiposa
miocárdica es considerada gold standard en el diagnós-
tico, la biopsia endocárdica es poco sensible en esta pa-
tología, en parte debido a la afectación miocárdica irre-
gular y a la falta de alteraciones en etapas tempranas de
la enfermedad, aun cuando ésta ya es sintomática y su-
ponga un riesgo de MS(19).

En nuestro paciente la enfermedad rápidamente
mostró su carácter progresivo. A pesar de recibir trata-
miento con múltiples fármacos (betabloqueantes y an-
tiarrítmicos) se constató un aumento de extrasístoles y
episodios de TVNS. Múltiples estudios reportan que la
presencia de dichos fenómenos constituye un factor de
riesgo para el desarrollo de taquicardia ventricular y
MS. No existe evidencia que demuestre reducción en la
mortalidad con tratamiento farmacológico en la MAVD,
sin embargo, eliminar o descender la frecuencia de arrit-
mias y la acción simpática sobre el corazón podría ser
teóricamente útil en estos pacientes(20,21).

Esto también contribuyó a la alta sospecha de esta en-
fermedad, por lo que se decidió realizar un estudio electro-
fisiológico con ablación. El procedimiento involucra la
identificación del circuito de reentrada mediante estimula-
ción, y su ablación utilizando calor por radiofrecuencia. El
procedimiento produjo una leve mejoría transitoria, sin
embargo, no logró eliminar la arritmia, lo que define el
riesgo mantenido de MS. La literatura evidencia que la na-
turaleza progresiva, difusa e irregular de la enfermedad ha-
ce que existan altas tasas de recurrencia(22).

La ablación por radiofrecuencia no reduce la morta-
lidad en la MAVD, sin embargo, provoca una disminu-
ción en la actividad arritmogénica y por lo tanto menor
dependencia de tratamiento farmacológico(10).

El advenimiento de técnicas como el mapeo tridi-
mensional del endocardio y epicardio ha permitido el
desarrollo de técnicas con mejores resultados. Incluso
algunos trabajos muestran que dichos procedimientos
podrían eliminar la arritmia de manera permanente(23).

Se decidió, dada la clara progresión de la enferme-
dad y la poca o nula respuesta a los tratamientos institui-
dos, la colocación de un desfibrilador automático im-

plantable. Este es el único tratamiento que ha demostra-
do disminuir la mortalidad en la MAVD(10). La interven-
ción se realizó con éxito. Hasta la fecha el paciente no ha
requerido descargas de desfibrilación o resincroniza-
ción del dispositivo. Esto, sin duda, configura un ele-
mento de buen pronóstico. Faltan estudios acerca del
beneficio del DAI para la prevención de muerte súbita
en la población pediátrica.

Nuestro paciente se mantuvo asintomático hasta el
momento actual. La insuficiencia cardíaca es una mani-
festación tardía en esta patología. Se evitó, sin embargo,
la actividad física extenuante, ya que podría acelerar la
progresión de la enfermedad. Si bien no está claro el um-
bral seguro de actividad física, se desaconseja el deporte
de tipo competitivo con excepción de aquellos de baja
intensidad(2,21). Evitar el sobrepeso y la hipertensión po-
dría enlentecer la progresión de los síntomas, por lo que
un abordaje higiénico dietético es fundamental.

Conclusiones

Si bien la MAVD es infrecuente en pediatría, la impor-
tancia de conocer esta patología radica en la posibilidad
de mejorar el pronóstico en aquellos pacientes que se
beneficien de un desfibrilador implantable. El pediatra
debe tener un alto índice de sospecha, y en aquellos pa-
cientes que sea necesario, realizar un abordaje en con-
junto con el cardiólogo en vistas a un tratamiento y se-
guimiento efectivo.
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