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CASO CLIiNICO

Miocardiopatia arritmogenica del
ventriculo derecho en pediatria

Arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy in pediatrics
Cardiomiopatia arritmogénica do ventriculo direito em pacientes

pediatricos

Joaquin Pérez!, Lucia Maurente?, Bettina Pérez?, Silvia Koziol*,

Carina Ferreira’, Maite Arana®, Anabella Santoro’, Diego Abdala®

Resumen

Introduccion: la clasificacion clasica de las
miocardiopatias incluye la hipertréfica, dilatada,
restrictiva y no compactada. La miocardiopatia
arritmogénica del ventriculo derecho (MAVD) es una
variedad hereditaria, infiltrativa, con sustitucion
progresiva de miocardio ventricular por tejido
fibroadiposo que afecta principalmente al ventriculo
derecho. Si bien los sintomas son infrecuentes en la
edad pediétrica, estos pacientes presentan mas
episodios de muerte subita (MS) que los adultos.
Caso clinico: paciente de 12 afos, de sexo
masculino, portador de miocardiopatia que se
manifiesta por arritmia ventricular a los siete anos de
vida (extrasistoles y taquicardia ventricular no
sostenida). La paraclinica realizada fue compatible
con MAVD, por lo que se decide realizar un estudio
electrofisiolégico con ablacién. El procedimiento logrd
una leve mejoria transitoria. Sin embargo no se logré
eliminar la arritmia, por lo que se implanté un

desfibrilador automatico. Este no ha presentado
descargas en dos arnos de evolucion.

Discusion: para el diagnéstico de nuestro paciente se
utilizaron los criterios establecidos por la Task Force
2010. El diagnéstico imagenoldégico esta basado en la
demostracion de alteraciones morfolégicas
(aneurismas) o alteraciones funcionales (aquinesia,
disquinesia o asincronia de la pared), que traducen la
sustitucién fibroadiposa del miocardio. La
presentacién de arritmias de origen en el ventriculo
derecho de dificil manejo farmacolégico determinaron
la ablacién y luego la colocacion de un desfibrilador.
Conclusiones: se trata de una patologia infrecuente
pero de muy mal pronéstico por la severidad de las
arritmias que se desencadenan en la evolucién. El
tratamiento de mayor efectividad es la colocaciéon de
un cardiodesfibrilador.
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Summary

Resumo

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.””* 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.* 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. * 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
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Introduc@o: a classificagdo fenotipica classica da
cardiomiopatia inclui os tipos hipertréfico, dilatado,
restritivo e ndo compactado. A cardiomiopatia
arritmogénica do ventriculo direito (CAVD) é uma
variedade hereditaria infiltrativa que causa a
substituigcao progressiva do miocéardio ventricular por
tecido fibro-gorduroso que afeta principalmente o
ventriculo direito. Embora o inicio dos sintomas seja
incomum em criancas, elas parecem apresentar mais
episédios de morte stbita do que adultos.

Caso clinico: menino de 12 anos, com cardiomiopatia
arritmogénica de ventriculo direito (CAVD), apresentou
arritmia ventricular aos 7 anos de idade (extrassistoles
e taquicardia ventricular ndo sustentada). Novos
estudos confirmaram anormalidade elétrica, por isso
realizamos um estudo eletrofisiolégico com ablacdo. O
procedimento resultou numa ligeira melhora
temporaria, porém, a arritmia ndo foi completamente
eliminada. Isso manteve o risco de morte subita, por
isso implantamos um cardiodesfibrilador portatil, que
desde entao nao tem registrado descargas.
Discussao: para o diagnéstico do paciente, utilizamos
os critérios estabelecidos pela Forca-Tarefa 2010. O
diagndstico imagenolégico foi baseado na
demonstracdo de alteragbes morfolégicas
(aneurismas) ou funcionais; acinesia, discinesia ou
assincronia da parede, que mostraram substituigao
fibrogordurosa do miocardio. As arritmias de ventriculo
direito recorrentes, apesar do intenso tratamento
farmacolégico, levaram a ablagao do miocardio por
radiofrequéncia e, posteriormente, a colocagdo dum
cardiodesfibrilador implantavel.

Conclusées: a CAVD é uma patologia rara de
prognéstico extremamente ruim devido as arritmias
graves e incontrolaveis ??desencadeadas pelo tecido
miocardico alterado. O tratamento mais eficaz é a
colocacgéo de cardiodesfibrilador.

Palavras chave: Displasia arritmogénica ventricular

direita
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Introduccion

Las miocardiopatias 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 malformaciéon congénita. Correspon-
den a alteraciones en la circulacién coronaria, taquia-
rritmias cronicas, exposicion a toxinas, infecciones o a
desdérdenes subyacentes. La clasificacion fenotipica
clasica incluye las formas hipertrofica, dilatada, restric-
tiva y no compactada. Una categoria mixta surge del so-
lapamiento de todas las anteriores'".

La miocardiopatia arritmogénica del ventriculo de-
recho (MAVD) es una variedad hereditaria, infiltrativa,
con sustitucion progresiva de miocardio ventricular por
tejido fibroadiposo, afectando principalmente el ven-
triculo derecho, aunque puede comprometer también al
ventriculo izquierdo. La pérdida progresiva de miocar-
dio especifico determina la aparicion de arritmias ven-
triculares y un aumento del riesgo de fibrilacion ventri-
cular y muerte subita (MS)®. Es una patologia de heren-
cia autosémica dominante con penetrancia incompletay
expresividad variable®.

La MAVD tiene una incidencia mayor en varones
(2,4:1)@. Los sintomas habitualmente se presentan en-
tre la segunda y quinta década de la vida: palpitaciones,
dolor precordial, sincope, y MS. Esta puede ser la mani-
festacion inicial de la enfermedad, sobre todo en aque-
llos que realizan actividad fisica. Lo mas caracteristico
es la taquicardia ventricular, sostenida o no, con imagen
de bloqueo de rama izquierda. La aparicion de sintomas
en la edad pediatrica es infrecuente'”. Debe sospecharse
sistematicamente en pacientes con arritmias ventricula-
res originadas en el ventriculo derecho, especialmente si
se acompafia de disfuncion ventricular. Los nifios pre-
sentan mas episodios de MS, mientras que los adultos
son mas propensos a episodios de taquicardia ventricu-
lar sostenida (TVS). Sin embargo, el fenotipo clinico y
la evolucion de la enfermedad son similares entre ambas

poblaciones®.

El diagnostico se basa en un score que integra altera-
ciones morfologicas y funcionales del VD, alteraciones
en la despolarizacion y repolarizacion, sustitucion fibroa-
diposa, arritmias ventriculares, antecedentes familiares y
mutaciones genéticas especificas'®. La presencia de on-
das T invertidas en el electrocardiograma (ECG), la dis-
persion mecéanica del ventriculo izquierdo y la actividad
fisica 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 arritmico en los proxi-
mos dos afios”*). La colocacion de un desfibrilador au-
tomatico implantable (DAI) es el tnico tratamiento que

hasta la fecha ha demostrado reducir la mortalidad en la
MAVDW. Otros tratamientos, como cambios en el estilo
de vida, uso de medicamentos betabloqueantes o antia-
rritmicos y ablacion por radiofrecuencia han demostra-
do buenos resultados en disminuir la sintomatologia, pe-
ro no la mortalidad®*'?. Mas de la mitad de los pacien-
tes con desfibrilador han recibido descargas apropiadas
durante un seguimiento a largo plazo™*'". Se expone
este paciente con el objetivo de destacar su presentacion
y su grave prondstico de no mediar las medidas terapéu-
ticas adecuadas.

Observacion clinica

Paciente de 12 afios, sexo masculino. El padre fallece
por muerte su bita a los 49 afios. A los 7 afios se constata
arritmia bien tolerada durante el control pediatrico. Se
deriva a cardidlogo. De la paraclinica se destaca:

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

Holter: frecuencia cardiaca promedio de 98 cpm. La
frecuencia cardiaca minima fue de 48 cpm y la maxima
de 162 cpm. Episodios de taquicardia ventricular no sos-
tenida de hasta diez latidos, 8.327 episodios de ectopias
ventriculares monomorfas con imagen de bloqueo de ra-
maizquierda. El paciente no refirié sintomas (figura 2).

Ergometria: presencia de taquicardia ventricular no
sostenida. Extrasistoles que aparecen en reposo y al es-
fuerzo, pero que desaparecen al maximo esfuerzo. Se
constata conduccion por via accesoria, intermitente y
que también desaparece al maximo esfuerzo.

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

Resonancia nuclear magnética: V1 de dimensiones
normales. Funcion sistolica en limite inferior, sin altera-
ciones de la contractilidad. VD de dimensiones norma-
les, aquinesia de la pared inferior con disfuncion sistoli-
ca; FEVD 39%, sin zonas de disquinesia o aneurismas.

Con la paraclinica previa y dada la persistencia de la
arritmia de origen ventricular, sin respuesta al trata-
miento farmacologico, se decide la realizacion de estu-
dio electrofisiologico que evidencia hipoquinesia infe-
rior del VD. Se realiza ablacion en zona trabeculada del
tracto de salida del VD, identificada como el origen de
las extrasistoles. Dada la persistencia de la arritmia, a
pesar del procedimiento se decide la implantacion de un
cardiodesfibrilador a la edad de 9 afios.

Actualmente mantiene tratamiento farmacologico
con betabloqueantes, manteniendo episodios aislados
de extrasistoles ventriculares, aunque no ha presentado
descargas del DAL

Archivos de Pediatria del Uruguay 2020; 91(4)



240 - Miocardiopatia arritmogénica del ventriculo derecho en pediatria

Figura 1. Extrasistoles ventriculares con imagen de bloqueo de rama izquierda en electrocardiograma.
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Figura 2. Monitorizacién Holter en donde se evidencian episodios de TVNS de hasta diez latidos. Vuelve a ritmo

sinusal.

Discusion

La literatura reporta que la enfermedad debuta habitual-
mente en pacientes de mayor edad que el de nuestro
caso'?. La incidencia reportada es de 1,01 cada
100.000 habitantes al afio entre los 15 a 19 afios, siendo
muy rara su aparicion antes de los 10 afios''?.

El padre de nuestro paciente falleciéo de MS antes de
los 50 afnos. Se ha reportado que hasta un tercio de los fa-
miliares de primera linea desarrollan MAVD y que her-
manos presentan un riesgo incluso mayor, por lo que de-
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ben ser estudiados""?. Durante la realizacion de este tra-
bajo, el hermano mayor fue referido para estudio.

Se utilizo para el diagndstico en nuestro paciente los
criterios establecidos por la Task Force 2010, Su sen-
sibilidad en nifios no ha sido demostrada. Sin embargo,
ciertos elementos, como la remodelacion apical y la dis-
minucion de la tension longitudinal del VD, han demos-
trado mayor asociacion con la MAVD en pacientes jo-
venes”. Se recomiendan ademas la utilizacion de técni-
cas de identificacion génica para evitar la implantacion
innecesaria de un desfibrilador!'>'®.
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El diagnostico imagenologico esta basado en la de-
mostracion de alteraciones morfoldgicas (aneurismas) o
alteraciones funcionales, aquinesia, disquinesia o asin-
cronia de la pared. Esto traduce la presencia de sustitu-
cion fibroadiposa del miocardio™. En nuestro paciente
se constatd mediante ecografia y resonancia nuclear
magnética (RNM) que el VD estaba levemente dilatado
y presentaba aquinesia de la pared inferior. La interpre-
tacion de los resultados de la RNM, mas sensible que la
ecografia, es altamente dependiente del observador y re-
quiere un adecuado entrenamiento'>'"'¥),

No se realizd biopsia de miocardio. Si bien la com-
probacion histologica de degeneracion fibroadiposa
miocardica es considerada gold standard en el diagnds-
tico, la biopsia endocardica es poco sensible en esta pa-
tologia, en parte debido a la afectacion miocardica irre-
gular y a la falta de alteraciones en etapas tempranas de
la enfermedad, aun cuando ésta ya es sintomatica y su-
ponga un riesgo de MS"?.

En nuestro paciente la enfermedad rapidamente
mostro su caracter progresivo. A pesar de recibir trata-
miento con multiples farmacos (betabloqueantes y an-
tiarritmicos) se constaté un aumento de extrasistoles y
episodios de TVNS. Multiples estudios reportan que la
presencia de dichos fenémenos constituye un factor de
riesgo para el desarrollo de taquicardia ventricular y
MS. No existe evidencia que demuestre reduccion en la
mortalidad con tratamiento farmacolégico enlaMAVD,
sin embargo, eliminar o descender la frecuencia de arrit-
mias y la accion simpadtica sobre el corazon podria ser
tedricamente 1til en estos pacientes>**".

Esto también contribuy¢ a la alta sospecha de esta en-
fermedad, por lo que se decidio realizar un estudio electro-
fisiologico con ablacion. El procedimiento involucra la
identificacion del circuito de reentrada mediante estimula-
cion, y su ablacion utilizando calor por radiofrecuencia. El
procedimiento produjo una leve mejoria transitoria, sin
embargo, no logr6 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®.

La ablacion por radiofrecuencia no reduce la morta-
lidad en la MAVD, sin embargo, provoca una disminu-
cion en la actividad arritmogénica y por lo tanto menor
dependencia de tratamiento farmacolégico"”.

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
podrian eliminar la arritmia de manera permanente™.

Se decidio, dada la clara progresion de la enferme-
dad y la poca o nula respuesta a los tratamientos institui-
dos, la colocacion de un desfibrilador automatico im-

plantable. Este es el unico tratamiento que ha demostra-
do disminuir lamortalidad en laMAVD"?. La interven-
cion serealizo con éxito. Hasta la fecha el paciente no ha
requerido descargas de desfibrilacion o resincroniza-
cion del dispositivo. Esto, sin duda, configura un ele-
mento de buen prondstico. Faltan estudios acerca del
beneficio del DAI para la prevencion de muerte subita
en la poblacion pediatrica.

Nuestro paciente se mantuvo asintomatico hasta el
momento actual. La insuficiencia cardiaca es una mani-
festacion tardia en esta patologia. Se evito, sin embargo,
la actividad fisica extenuante, ya que podria acelerar la
progresion de la enfermedad. Si bien no esta claro el um-
bral seguro de actividad fisica, se desaconseja el deporte
de tipo competitivo con excepcion de aquellos de baja
intensidad®>?". Evitar el sobrepeso y la hipertension po-
dria enlentecer la progresion de los sintomas, por lo que
un abordaje higiénico dietético es fundamental.

Conclusiones

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