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Muerte subita de causa cardiaca en
pediatria. Analisis de 95 casos en los
ultimos 20 anos

Sudden death of cardiac etiology in pediatrics. Analysis of 95 cases in the
last 20 years

Morte subita de etiologia cardiaca em pediatria. Analises de 95 casos nos
ultimos 20 anos
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Resumen patologia estructural cardiaca y en el tercio restante de

una canalopatia o arritmia. Hubo antecedentes

Introduccion: acerca del tema muerte subita de familiares de muerte subita en el 50% de los casos. En

origen cardiaco en ninos y adolescentes es mucho lo . . , ,
g y el 35% de éstos se encontro una etiologia

que se describe en la literatura mundial, pero son potencialmente causante de muerte stbita.
pocos los datos publicados en nuestro pais. Mas de la
mitad de los casos de muerte subita en este grupo

etario responden a una etiologia cardiaca.

Conclusiones: la muerte subita en edad pediatrica es
un hecho real. Desconocemos su incidencia en

nuestro pais. La etiologia cardiaca tuvo un papel
Objetivo: analizar los eventos de muerte stbita en

edad pediatrica a partir de casos de muerte subita
(incluidas las frustras o abortadas) referidos por los

preponderante en los casos estudiados. Por lo tanto,
debemos poder detectar las situaciones de riesgo de
un evento de muerte subita previo a su aparicion, y, si

colegas intervinientes en su evaluaciéon de manera . , ,
9 este ocurriera, tener previstos los mecanismos

correlativa, segun fueron sucediendo en el tiempo, , ,
i ] - necesarios para revertirla.

tratando de investigar en ellos y en sus familiares

cercanos la existencia de patologias cardiacas

responsables de dicho evento. Evaluar mecanismos

de prevencion.

Resultados: se estudiaron 95 casos, el 68% de sexo

masculino, con edades entre 6 meses y 18 anos. En el
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65% de los casos se encontré una etiologia cardiaca e
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responsable. De ellos, en dos tercios se tratd de una
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Summary

Introduction: much has been described in the global
literature about Sudden Cardiac Death, but few reliable
data is available in Uruguay. More than half of the
cases of sudden death in this age group arise from a
cardiac etiology.

Objective: to analyze sudden death in pediatric
populations by studying sudden death cases
(including frustrated or aborted deaths) referred to by
colleagues involved in their assessment, as they
happened over time. We studied the existence of
cardiac pathologies in patients and their close relatives
and evaluated prevention mechanisms.

Results: 95 cases were studied, 68% males, aged
between 6 months and 18 years. In 65% of the cases,
we were able to find a cardiac etiology responsible for
the event, in two thirds of the cases it was a structural
cardiac pathology, and in the remaining third it was a
canalopathy or arrhythmia. There was a family history
of sudden death in 50% of cases. Of these cases, 35%
showed a potential etiology that caused the sudden
death.

Conclusions: sudden death in children is a real fact.
We do not know its incidence in Uruguay. Cardiac
etiology played a significant role in the cases studied.
Therefore, we should be able to detect situations of
risk of a sudden death event prior to its appearance
and if it occurred, we should be able to prevent the
necessary mechanisms to reverse it.

Sudden cardiac death
Pediatrics

Key words:

Resumo

Introdugédo: muito tem sido descrito na literatura
internacional sobre morte subita cardiaca, mas poucos
dados confiaveis estao disponiveis no Uruguai. Mais
da metade dos casos de morte stbita nessa faixa
etaria vem duma etiologia cardiaca.

Objetivo: analisar eventos de morte subita durante a
idade pediatrica, estudando casos de morte subita
(incluindo mortes frustradas ou abortadas) referidos
pelos colegas envolvidos em sua avaliacao, assim tal
como ocorreram ao longo do tempo. Estudamos a

existéncia de patologias cardiacas em pacientes e
familiares préximos e avaliamos os mecanismos de
prevengao.

Resultados: foram estudados 95 casos, 68% do sexo
masculino, com idade entre 6 meses e 18 anos. Em
65% dos casos, conseguimos encontrar uma etiologia
cardiaca responsavel pelo evento, e em dois tercos
dos casos era uma patologia cardiaca estrutural e no
terco restante era uma canalopatia ou arritmia. Em
50% dos casos existia historia familiar de morte subita.
Desses casos, 35% mostraram uma etiologia potencial
que causou a morte stbita.

Conclusées: a morte subita em criangas é um fato
real. Ndo sabemos sua incidéncia em Uruguai. A
etiologia cardiaca teve um papel importante nos casos
estudados. Portanto, devemos ser capazes de detectar
situagdes de risco de morte subita antes de que
ocorra e, se ocorrer, devemos prever 0S mecanismos
necessarios para reverté-lo.

Morte subita cardiaca
Pediatria

Palavras chave:

Introduccion

La muerte subita (MS) se define como el evento de
muerte que ocurre de forma natural e inesperada, en for-
ma subita, con patologia cardiovascular conocida o no,
en un breve lapso desde el inicio de los sintomas, en ge-
neral menos de una hora. En aquellos casos vinculados
al deporte, las que ocurren durante el ejercicio o en me-
nos de una hora de finalizado'".

La bibliografia establece un riesgo 2,5 veces mayor
de presentar un evento de MS en aquellos adolescentes
que realizan actividad fisica de alta competencia, frente
al grupo que no la realiza®”,

Su incidencia es muy variable. Se establece entre 0,8
y 6,2 casos por 100.000 habitantes y por afio®®.

Se describe unarelacion 2:1 a 3:1 de varones respec-
to a mujeres® .

Debido a que en la mayoria de los casos existe una
etiologia de indole cardiovascular responsable y que en
muchas ocasiones el evento de MS es la primera sefial de
la enfermedad, es que se deben adoptar todas las medi-
das necesarias para detectar pacientes en riesgo de pade-
cer un evento de MS®.

El propdsito de este proyecto es evaluar pacientes
que presentaran un evento de MS incluyendo, de ser po-
sible, a familiares directos. De esta manera, en los ulti-
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mos 20 afios, sin un registro nacional que concentrara
los casos de MS a nivel pediatrico, se fueron analizando
a medida que se tomaba conocimiento de ellos.

Material y método

Se propuso analizar, en forma retrospectiva, segun su
aparicion cronologica, los casos referidos de MS en
edad pediatrica en los ultimos 20 afios, hayan tenido o
no una reanimacion efectiva (MS frustra o abortada, en
lo sucesivo integrada a la MS). Dicho analisis se proto-
colizo en base a:

= En qué circunstancias, lugar y como sucedid el
evento.

= Existencia o no de antecedentes familiares de MS o
de patologia cardiaca capaz de ocasionar eventos de
MS.

= Existencia o no de antecedentes personales de sin-
cope o de patologia cardiaca capaz de ocasionar
eventos de MS.

= Si el paciente fue reanimado, examen fisico y eva-
luacion cardioldgica completa (electrocardiograma,
ecocardiograma como minimo) y otros examenes
que se entendiera fueran necesarios.

= Sino pudiera ser reanimado, realizar autopsia guia-
da por patdlogo pediatra con experiencia en cardio-
patias congénitas.

= De ser negativa la anterior, evaluar la necesidad de
realizar una autopsia molecular.

= De ser posible, completar la evaluacion de familia-
res: hermanos, primos, sobrinos, hijos.

Se evaluaron 95 casos; 64 pacientes fueron de sexo
masculino (68%). Las edades oscilaron entre los 6 me-
ses y los 18 afios. En 47 pacientes (50%) hubo antece-
dentes familiares de episodios similares o de patologias
eventualmente responsable de determinar una MS (ta-
bla 1).

Dividimos la serie en tres grupos (tabla 2).

Grupo 1. Familiares fallecidos: 46 pacientes (48,9%).
Grupo 2. Familiares reanimados: 31 pacientes
(31,9%), los cuales fueron ingresados para su estu-
dio, incluyendo electrocardiograma basal, radiogra-
fia de torax, ecocardiograma y de ser necesario an-
giotomografia axial computada o resonancia nu-
clear magnética.
En ambos grupos se tratd de identificar a familiares
directos en edad pediatrica para realizar la valora-
cion correspondiente. Se controlaron 14 familiares
de los casos del grupo 1 y 7 familiares de los casos
del grupo 2.

m  Grupo 3. Cuarenta y cuatro familiares referidos para
estudio por el antecedente de MS en hermanos, pri-
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Tabla 1. Casuistica de la muerte subita en Uruguay.

o 95 casos

o 64 (68%) sexo masculino

o Edades: 6 meses a 18 afios

o 47 (50%) con antecedentes familiares de MS

mos o sobrinos de 18 pacientes (caso indice), con
edades entre 1 y 18 afios.

El total de familiares estudiados en los tres grupos
fue de 65. De esta manera, entre cada caso indice y los
familiares estudiados, la poblacion total analizada fue
de 160 casos.

En todos éstos se procurd y analizd la historia clini-
ca, con énfasis en los antecedentes familiares y persona-
les, las caracteristicas del evento, los estudios paraclini-
cos efectuados, si se efectud estudio anatomopatologico
o genético y qué datos aportaron. Asi mismo, qué trata-
miento se realizé y cudl fue la evolucion de los pacientes
estudiados o tratados.

Resultados

En el grupo 1, de 46 pacientes fallecidos, solo se realizd
necropsia en 29 pacientes (63%), siendo los hallazgos
de la misma: cardiopatia congénita en siete casos (tetra-
logia de Fallot, atresia pulmonar, estenosis valvular aér-
tica, estenosis valvular pulmonar severa, coartacion de
aorta, transposicion completa de las grandes arterias y
truncus), patologia coronaria en cinco, miocardiopatia
hipertrofica en cuatro, sindrome de QT largo en dos y
displasia arritmogénica del ventriculo derecho, miocar-
ditis, hipertension arterial pulmonar, enfermedad de
Kawasaki y aneurisma micotico aortico: un caso de
cada uno. En los seis casos restantes no se demostro al-
teracion estructural cardiaca, realizando estudio genéti-
co en cuatro, con diagndstico en dos casos de sindrome
de QT largo.

De los casos precedentes se tenia diagnostico previo
al evento de MS en los casos de tetralogia de Fallot, atre-
sia pulmonar, coartacion de aorta, transposicion com-
pleta de las grandes arterias y truncus (los cuales cursa-
ban su posoperatorio con un seguimiento mayor a tres
afios sin defectos residuales que requirieran interven-
cion), dos casos de miocardiopatia hipertrofica, un caso
de sindrome de QT largo, un caso de displasia arritmo-
génica del ventriculo derecho y un caso de hipertension
arterial pulmonar (los cuales estaban bajo tratamiento
médico, sin antecedentes de eventos que indicaran otra
conducta), y en los casos de estenosis valvular adrtica y
estenosis valvular pulmonar donde el seguimiento
clinico ecocardiografico mostraba una lesion obstructi-
va de grado “leve” en ambos.
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Tabla 2. Analisis de la serie.

Tabla 3. Resultados.

o Grupo 1: fallecidos 46 (48,9%); 14 familiares controlados
o Grupo 2: reanimados 31 (31,9%); 7 familiares controlados
o Grupo 3: 18 casos indice de MS; 44 familiares controlados

En suma

o 95: casos indice + 65 familiares
o 160: poblacion total para estudio

En 73 casos (45%) no se logré completar los estudios.

A 17 pacientes no se les efectuo el estudio anatomo-
patoldgico, en otros dos la necropsia no demostro altera-
cion estructural cardiaca y no se realizo estudio genéti-
co, totalizando 19 pacientes (41%) en los que no se logrod
completar el estudio.

Entre los familiares estudiados, de los pacientes de
este grupo, se encontraron dos casos de miocardiopatia
hipertrofica y dos casos de sindrome de Wolff-Parkin-
son-White, careciendo del estudio genético de los res-
tantes diez pacientes (tabla 3).

En dos casos se presentaron lesiones residuales neu-
roldgicas, de grado severo en uno y leve en otro, muy
probablemente vinculado a una reanimacion tardia.

En el grupo 2, de 31 pacientes reanimados por un
episodio de MS, los estudios revelaron la presencia de
seis pacientes portadores de sindrome de Brugada, car-
diopatia congénita en seis (tetralogia de Fallot en dos,
trayecto anomalo de la arteria coronaria izquierda inte-
raortopulmonar en dos, ventriculo Ginico con interrup-
cion del arco aortico, y estenosis valvular adrtica severa:
uno de cada uno), miocardiopatia hipertrofica en cuatro,
bloqueo auriculoventricular completo y sindrome de QT
largo, tres de cada uno, displasia arritmogénica y sindro-
me de Wolff-Parkinson-White, dos de cada uno, enfer-
medad de Kawasaki uno y en cuatro casos no se
encontrd patologia estructural, no pudiéndose realizar
aun los estudios genéticos.

De los casos precedentes, se tuvo diagnostico pre-
vio al evento de MS en los dos casos de tetralogia de
Fallot y en el caso de ventriculo Gnico con interrup-
cidn del arco aortico (estos tres casos cursaban poso-
peratorio con un seguimiento mayor a cinco afios sin
defectos residuales que requirieran intervencion).
Ademas, en tres casos de miocardiopatia hipertréfica,
dos casos de sindrome de QT largo y dos casos de sin-
drome de Wolff-Parkinson-White, los cuales estaban
bajo tratamiento médico sin antecedentes de eventos
que indicaran otra conducta. Por tltimo, los tres casos
de bloqueo auriculoventricular completo eran porta-
dores de un marcapaso endocavitario (VVI) normo-

o Grupo 1: 46 casos. Autopsia solo en 29 (63%)

— 7 cardiopatias congénitas

— 5 patologias coronarias

— 4 miocardiopatias hipertroficas

— 2 sindromes de QT largo

— DAVD, miocarditis, HTAP. Kawasaki y aneurisma mic6tico
de aorta: 1 de cada uno.

— 6 casos sin patologia estructural cardiaca: estudio genético
en 4, 2 con sindrome de QT largo.

o Familiares: 2 miocardiopatias hipertroficas y 2 sindromes de
WPW.

o 17 casos sin autopsia ni estudio genético + 2 casos con autopsia
sin estudio genético + 10 familiares sin estudio genético.

o En 29 casos no se logré completar estudios.

funcionante en los respectivos controles entre tres y seis
meses previos.

De este grupo, 30 pacientes fueron dados de alta
(97%), un paciente falleci6 antes del alta (3%), corres-
pondiente a la paciente portadora de un sindrome de QT
largo, a quien se le efectu6 un autotrasplante.

Siete pacientes (22,5%) repitieron el evento de MS.
Un caso se tratd de un paciente portador de miocardio-
patia hipertrofica a quien se le habia implantado un des-
fibrilador automatico implantable (CDAI). Otro caso
fue el de un paciente portador de sindrome de QT largo
tratado con implante de VVI en tratamiento con betablo-
queantes. Un caso correspondid a una cardiopatia con-
génita tratada (tetralogia de Fallot) sin lesiones residua-
les significativas, y en otro caso se habia optado por
vigilancia clinica. Fallecieron en total cinco pacientes
(16%).

En los familiares estudiados de los pacientes de este
grupo se descart6 en todos la patologia estructural car-
diaca, encontrandose dos casos de sindrome de QT lar-
go, careciendo del estudio genético de los cinco restan-
tes (tabla 4).

En el grupo 3 referente a casos indice (18 pacientes)
solo se encontraron datos de clinica, autopsia y estudio
genético en diez de ellos. A saber: displasia arritmogéni-
ca del ventriculo derecho en cuatro, miocardiopatia hi-
pertroéfica en dos, sindrome de Wolff-Parkinson-White,
cardiopatia congénita (tetralogia de Fallot), sindrome de
QT largo y sindrome de Brugada: uno de cada uno; ocho
casos no fueron estudiados.

De los casos precedentes, se tuvo diagnostico previo
al evento de MS en el caso de la tetralogia de Fallot, que
cursaba un posoperatorio de ocho afios sin defectos resi-
duales de significacion; en los dos casos de miocardio-
patia hipertrofica, en el sindrome de Wolff-Parkin-
son-White, y en el caso del sindrome de QT largo, los
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Tabla 4. Resultados.

Tabla 5. Resultados.

o Grupo 2: 31 casos

— 6 sindromes de Brugada

— 6 cardiopatias congénitas

— 4 miocardiopatias hipertroficas

- 3BAVC

— 3 sindromes de QT largo

— 2DAVD

— 2 sindromes de WPW

— 1 enfermedad de Kawasaki

— 4 sin alteracion estructural cardiaca ni estudio genético
o 7 casos (22,5%) repitieron un evento de muerte stbita.
o 5 casos (16%) fallecieron.
o Familiares:

— 2 sindromes de QT largo

— 5 casos sin cardiopatia estructural y sin estudio genético
« En 9 casos no se logr6é completar estudios.

cuales estaban bajo tratamiento médico sin antecedentes
de eventos que indicaran otra conducta.

En los familiares de este grupo que fueron estudia-
dos se detectaron seis casos de miocardiopatia hipertro-
fica, cuatro de displasia arritmogénica del ventriculo de-
recho, tres de sindrome de Wolff-Parkinson-White, dos
sindromes de QT largo y dos cardiopatias congénitas
(una coartacion de aorta y una estenosis valvular aorti-
ca). En los 27 restantes en que no se encontraron altera-
ciones estructurales cardiacas, atin no se logro realizar el
estudio genético (tabla 5).

En total fallecieron 69 pacientes (72,6%), los 46 del
grupo 1; 5 del grupo 2, y los 18 casos indice del grupo 3.

Enlos 31 pacientes reanimados del grupo 2 las medi-
das terapéuticas instauradas fueron: tratamiento quirur-
gico correctivo en un caso de trayecto anémalo de la ar-
teria coronaria izquierda. En el portador de estenosis
valvular adrtica severa se realizo tratamiento percutaneo
de valvuloplastia aortica con balon. Doce pacientes re-
quirieron el implante de un cardiodesfibrilador automa-
tico, correspondiendo a los seis sindromes de Brugada,
los cuatro portadores de miocardiopatia hipertrofica, un
portador de displasia arritmogénica del ventriculo dere-
cho y uno sin cardiopatia estructural y con diagnostico
genético pendiente, que correspondi6 al que presento le-
siones residuales neurologicas de grado severo. Marca-
paso definitivo en dos sindromes de QT largo, al cual se
asocio tratamiento con betabloqueantes. Autotrasplante
cardiaco en un caso de sindrome de QT largo. Tres abla-
ciones por radiofrecuencia (dos correspondieron a sin-
drome de Wolff-Parkinson-White y el restante a displa-
sia arritmogénica del ventriculo derecho, donde se abla-
cion6 un foco ectopico en el tracto de salida del VD con
¢éxito). En un sindrome de QT largo, en la enfermedad de
Kawasaki y en tres casos en que no se tipifico etiologia,
se realizo tratamiento médico y control evolutivo.
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o Grupo 3: 18 casos, 10 estudiados:

- 4DAVD

— 2 miocardiopatias hipertroficas

— sindrome de WPW, cardiopatia congénita, sindrome de QT

largo y sindrome de Brugada: 1 de cada uno

— 8 no estudiados
o Familiares: 44 casos:

— 6 miocardiopatias hipertroficas

— 4DAVD

— 3 sindromes de WPW

— 2 sindrome de QT largo

— 2 cardiopatias congénitas

— 27 sin cardiopatia estructural ni estudio genético
o En 35 casos no se logroé completar estudios.

Ocho de los 12 pacientes que recibieron un CDAI tu-
vieron terapias apropiadas. En tres no se constatd nuevo
episodio de arritmia. Un paciente con CDAI fallecio an-
te nuevo episodio de fibrilacion ventricular con descar-
ga normal del equipo, pero que no logro revertir la arrit-
mia (paciente portador de miocardiopatia hipertrofica).

En este grupo también falleci6 la paciente que reci-
bi6 el autotrasplante por nuevo episodio de fibrilacion
ventricular que no respondi6 a las medidas de reanima-
cion.

Los pacientes que recibieron el implante de un mar-
capaso definitivo no tuvieron complicaciones, consta-
tandose normofuncionamiento del sistema (genera-
dor-electrodo), sin alteraciones en la estructura ni en la
funcion ventricular izquierda.

Discusion

Cada dia existe mas conciencia en el equipo de salud
acerca de la necesidad de contar con una adecuada eva-
luacion de nifios y adolescentes en busca de descartar
factores de riesgo de MS. Desde hace varios anos se tra-
baja en la identificacion de este grupo de pacientes y en
los mecanismos para prevenir dichos episodios. Sin em-
bargo, atin seguimos siendo sorprendidos por noticias
tales como “muri6 un adolescente por muerte subita”.

LaMS en edad pediatrica es un motivo de preocupa-
cion, siendo un evento poco frecuente pero capaz de ge-
nerar una gran angustia y carga emocional tanto en el
equipo tratante como en la familia del paciente y su en-
torno social. Los esfuerzos por aclarar el tema han sido,
son y seguiran siendo intensos en busca de lograr preve-
nir un evento de MS o tratar a pacientes en riesgo de pa-
decerlo o que fueron reanimados por un evento de MS.

Hasta el presente no existen estudios en nuestro pais
que muestren la incidencia real de MS de causa cardio-
logica en edades de 1 a 18 afios.
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Tabla 6. Etiologias de la muerte subita.

1. Estructurales/funcionales:

« Cardiomiopatia hipertrofica

« Displasia arritmogénica del ventriculo derecho

« Anomalia de las arterias coronarias

« Postoperatorio de cardiopatias congénitas

« Ruptura adrtica / Sindrome de Marfan

« Miocardiopatias dilatada y restrictiva

« Miocarditis

o Obstruccion al tracto de salida ventricular izquierdo
2. Eléctricas:

o Sindrome de QT largo y sindrome de QT corto

o Sindrome de Wolff-Parkinson-White

« Sindrome de Brugada

« Taquicardia ventricular polimorfica catecolaminérgica
« Bloqueo auriculoventricular completo

3. Otras:

« Drogas y estimulantes

« Hipertension arterial pulmonar primaria

« Commotio cordis.

La Asociacion Americana del Corazon publicod en
2011 sus criterios acerca del screening para MS en jove-
nes, concluyendo que existia un desacuerdo sobre el en-
foque para prevenir la MS, fundamentalmente debido a
la falta de pruebas, lo que requerira establecer una inves-
tigacion mas rigurosa que permita aclarar los puntos en
duda, identificar los recursos necesarios y destrabar
eventuales conflictos éticos .

Las posibilidades de sobrevida de un paciente frente
a un episodio de MS, fuera del area asistencia mutual u
hospitalaria, son bajas (menos de 20%), por lo que es
fundamental poder identificar a los pacientes en ries-
gO(IS)'

En la mayoria de los casos de MS en edad pediatrica
(80%-90%) la etiologia es cardiovascular, siendo en gene-
ral una enfermedad que ha transcurrido asintomatica o en
muy raras ocasiones ha presentado sintomas tales como
mareos, sincope, dolor toracico, palpitaciones, disnea o an-
tecedentes familiares de MS, no habiendo sido realizada
una correcta valoracion del paciente, siendo muchas veces
la primera manifestacion de la enfermedad. Por ello, es de
fundamental importancia en la prevencion poder realizar
un screening adecuado que permita reconocer las patolo-
gias responsables de la MS y, por ende, adoptar las medi-
das correspondientes para evitar un desenlace fatal. Anali-
zando los trastornos cardiovasculares responsables de la
MS, podemos dividirlos en tres grupos: 1. Estructurales o
funcionales. 2. Eléctricos. 3. Otros''? (tabla 6).

El mecanismo final es una arritmia: la fibrilacion
ventricular, la cual responde a un origen multifactorial,
en el que intervienen factores funcionales que actiian co-
mo desencadenantes sobre alteraciones estructurales,

Tabla 7. Estratificacion de riesgo para muerte subita
cardiaca pediétrica.

1. Responda de su historia familiar, si o no:

o (Algun familiar suyo tuvo una muerte repentina, inesperada,
inexplicable antes de los 50 afos, incluyendo el sindrome de
muerte subita del lactante, accidente automovilistico,
ahogamiento u otros?

o (Algin familiar suyo muri6 repentinamente por “problemas
cardiacos” antes de los 50 afios?

o (Algun familiar suyo ha tenido desmayos o convulsiones?

o (Tiene algiin familiar con alguna de las siguientes condiciones:
miocardiopatia dilatada, trastornos del ritmo cardiaco (sindrome
de QT largo, sindrome de QT corto, sindrome de Brugada,
taquicardia ventricular catecolaminérgica, displasia
arritmogénica del ventriculo derecho), sindrome de Marfan
(ruptura aortica), ataques cardiacos en menores de 50 afios,
implante de marcapaso o cardiodesfibrilador, sordera
congénita?

2. Responda sobre la historia personal de su hijo, si o no:

« (Su hijo se ha desmayado durante o después del ejercido,
emocion o susto?

o (Su hijo ha tenido: falta de aire: molestias, dolor u opresion en
el pecho durante el ejercicio?

o ¢Su hijo ha tenido fatiga intensa diferente a la que suelen haber
presentado sus compaiieros?

o (Algun médico le ha indicado alguna vez a su hijo realizarse
alglin estudio cardiaco?

o (A su hijo se le han diagnosticado convulsiones inexplicables?

celulares, tisulares o moleculares, todo lo cual genera
una inestabilidad eléctrica causante de la arritmia.

Para que dicho mecanismo fisiopatolégico pueda
llevarse a cabo, deben existir alteraciones estructurales
o funcionales responsables'”'® (tabla 6).

En 10% a 20% de los casos no se detectan alteracio-
nes estructurales, siendo el mecanismo determinante las
arritmias familiares que responden a alteraciones de los
canales ionicos (canalopatias) (tabla 6). Es ahi donde
adquiere relevancia el concepto de autopsia molecular,
que debe ser realizada cuando no se detectan alteracio-
nes responsables del evento (autopsia blanca). Ello im-
plica conocer las circunstancias de la muerte, los antece-
dentes familiares y personales, realizar una autopsia
completa, incluido el estudio histologico del sistema de
conduccion cardiaco, poseer un analisis quimico-toxi-
coldgico negativo, electrolitos en el humor vitreo dentro
del rango normal, y debe conocerse el mecanismo gené-
tico responsable a los efectos de establecer el segui-
miento del grupo familiar''**>,

Frente aun paciente reanimado por un episodio de MS,
la posibilidad de alta hospitalaria es menor a 10%, con la
presencia de secuelas neurologicas graves, por ello, se de-

beria realizar una minuciosa prevencion primaria®.
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Tabla 8. Resumen de los hallazgos etiologicos.

95 casos de MS
o 62 (65%) etiologia aclarada:
— 40 (64,5%) patologia estructural cardiaca
— 22 (35,5%) canalopatias y otras arritmias
o 33 (35%) etiologia no aclarada
65 familiares
o 23 (35%): hallazgo de eventual causa de MS
o 42 casos sin alteracion estructural cardiaca

En base a lo antes mencionado, adquiere relevancia
conocer el nivel de riesgo de sufrir un evento de MS en ni-
nos y adolescentes. Para esto se han establecido mecanis-
mos de cribado de forma de identificar esos individuos con
riesgo. Asi se hace hincapié en analizar y tratar los indivi-
duos afectados, reconociendo que no todos los eventos de
MS se pueden prevenir. No existe atin un protocolo de es-
tudio que se considere altamente eficaz en detectar esa po-
blacién de riesgo®”.

Por ello, podemos establecer niveles en busca de evi-
dencias que nos confirmen o descarten situaciones de ries-

go:

= En un primer nivel, realizar un analisis exhaustivo de
los antecedentes familiares y personales (tabla 7) asi
como un completo examen fisico, fundamentalmente
buscando la existencia de signos y sintomas sugestivos
de afectacion cardiovascular o eventos de MS en jove-
nes sin explicacion”.

= En un segundo nivel se considera la realizacion de un
electrocardiograma de 12 derivaciones (ECG). Sobre
su utilidad, sensibilidad y eficacia en estas situaciones
existen opiniones dispares desde aquellos que lo indi-
can de rutina hasta aquellos que no justifican su reali-
zacion en forma rutinaria, aduciendo falsos positivos e
inadecuada relacion costo-beneficio®”.

= En un tercer nivel debemos descartar la presencia de
cardiopatia estructural mediante el ecocardiograma
Doppler color y en casos seleccionados puede reque-
rirse la realizacion de una angiotomografia o una reso-

nancia nuclear magnética cardiaca®’*".

= En un cuarto nivel la “autopsia molecular”. Consiste
en realizar el andlisis genético de los canales ionicos
cardiacos. Puede ser realizada post morten, cuando to-
do lo anterior fue negativo, pero también puede ser lle-
vada a cabo en el eventual paciente de riesgo, donde la
valoracion realizada ha sido normal. De esta manera,
se pueden poner en evidencia canalopatias u otras alte-
raciones arritmogénicas que pueden ser responsables
de un evento de MS. En los casos de MS con autopsia
negativa, entre 25% y 35% de los casos corresponden
a una canalopatia®*>?.
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En un estudio forense retrospectivo, multicéntrico, ba-
sado en autopsias, se analizaron todas las MS relacionadas
con el deporte en personas de 1 a 35 afios, debido a patolo-
gias cardiacas. Fueron analizadas las caracteristicas clini-
co-patologicas, toxicologicas y genéticas identificando
645 casos de MS vinculadas con el ejercicio, detectandose
una causa cardiaca en 44% de ellos y 570 casos ocurridos
en el posejercicio, en vigilia o en el descanso nocturno, de-
tectando una causa cardiaca en 19%.

Las causas mas frecuentes fueron: miocardiopatia
arritmogénica (37%), miocardiopatia hipertrofica (24%),
miocarditis (15%) e hipertrofia ventricular izquierda idio-
patica (9%). Solo en cinco casos de MS la etiologia respon-
sable (miocardiopatia hipertrofica) habia sido diagnostica-
da en vida. Siete pacientes portadores de miocardiopatia
arritmogénica presentaban sintomas previos. Los estudios
genéticos post mortem mostraron resultados positivos en el
80% de los casos.

En la mayoria de los casos se trato de deportes recreati-
vos (85%).

Los deportes mas frecuentes fueron: fatbol (49%),
gimnasia (15%) y carrera (12%).

Los autores recalcan la necesidad de realizar un criba-
do previo a la participacion deportiva para detectar estas
patologias, incluido los deportes recreativos. Agregan que
se requieren mas estudios para comprender las causas y
circunstancias de la MS y para facilitar el desarrollo de me-
jores estrategias preventivas®”.

En el presente trabajo se debe aclarar que no se puede
realizar un analisis estadistico por varias razones:

= No existen registros en nuestro pais de MS en la edad
pediatrica.

= No siempre se realiza autopsia en los casos de MS, y
aun en caso de realizarse, en la mayoria de los casos
solo comprende el marco legal para descartar muerte
violenta.

= En ocasiones se firma el certificado de defuncion ano-
tando simplemente paro cardiorrespiratorio.

Por todo esto solo se puede, en esta instancia, describir
los casos hallados y los datos encontrados, tratando de que
sea motivo de inicio de una investigacion mas profunda
sobre el tema a nivel nacional.

Se analizaron 95 casos de MS y araiz de ellos, 65 fami-
liares.

En los individuos que padecieron un episodio de MS se
identifico la etiologia en 62 casos (65%), de éstos en dos
tercios (64,5%) de patologia estructural o funcional cardia-
ca (predominando las cardiopatias congénitas, la patologia
coronaria, la miocardiopatia hipertrofica y la displasia
arritmogénica del ventriculo derecho) y 22 casos (35,5%)
de alteraciones eléctricas (predominando el sindrome de
QT largo, sindrome de Brugada, sindrome de Wolft-Par-
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kinson-White y trastornos de la conduccion auriculoven-
tricular de tercer grado). En 33 casos (35%) no se logroé de-
terminar la etiologia del episodio, no pudiéndose realizar
estudio de genética molecular.

De los 65 familiares estudiados se demostr6 una pato-
logia eventualmente responsable de un episodio de MS en
23 casos (35%), predominando los trastornos eléctricos y
la miocardiopatia hipertrofica. En 42 casos no se demostro
una causa estructural, ni funcional cardiaca, pero al no po-
der realizar los estudios de genética molecular, no se pudo
determinar el nivel de riesgo (tabla 8).

Por tltimo, cabe destacar que hubo casos de diagnosti-
co previo inadecuado sobre el grado de severidad de la pa-
tologia, por lo que debemos hacer énfasis en mejorar los
aspectos diagnosticos.

Conclusiones

Se partid de la base de investigar la etiologia en los casos
de MS en edad pediatrica en Uruguay, analizando el cuer-
po del fallecido o de sus familiares para establecer cudles
entidades predominan y hacia donde dirigir la investiga-
cion.

Con los datos anteriores se debe tener la capacidad de
investigar en la poblacion sana (sin antecedentes y espe-
cialmente quienes tengan antecedentes familiares), los
portadores de aquellas patologias responsables de MS, pa-
raprevenir un desenlace fatal. Ademas, es fundamental po-
der realizar el estudio de genética molecular a todos los pa-
cientes que lo requieran.

En el analisis de MS a nivel pediatrico la forma de obte-
ner buenos resultados es con el trabajo en equipo de todos
los actores involucrados en el tema: pediatras, cardidlogos
pediatras, anatomopat6logos con capacitacion en patolo-
gia cardiaca, médicos forenses, electrofisiologos, genetis-
tas y otros.

La inexistencia de datos estadisticos en nuestro pais
responde a varios factores:

m  La firma del certificado de defuncion describiendo co-
mo causa de muerte el paro cardiorrespiratorio en for-
ma genérica, sin ahondar en detalles sobre su etiologia.

= Lano realizacion de autopsia por no efectuar la solici-
tud el equipo tratante o por la negativa familiar.

= En caso de lograrse la autorizacion, que esta solo haya
sido realizada con fines legales para descartar causas
violentas de muerte, y en caso de ser negativa para lo
anterior, no proseguir la misma con fines cientificos.

= Lano participacion del anatomopatdlogo entrenado en
cardiopatias congénitas en el proceso de analisis del
cadaver.

= No contar con estudios de genética molecular de ruti-
na, fundamentalmente en los casos en los cuales no se
detectan alteraciones estructurales cardiacas, con ante-

cedentes familiares positivos para patologias eventual-
mente responsables de MS.

En suma, en el ambito de la MS en la edad pediatrica
deberemos actuar en:
Un primer nivel que consiste en prevenir:

= Saber cuales son las causas cardioldgicas de MS en la
edad pediatrica.
Ser capaces de identificar la poblacion de riesgo.
Establecer los estudios a realizar para descartar o con-
firmar patologias cardiacas eventualmente responsa-
bles de la entidad.

= Poder contar con normas de evaluacién de quienes
realicen actividad deportiva de alta exigencia.

= Saber con qué tratamientos podemos contar en cada
caso para prevenir la MS.

Un segundo nivel que consiste en reanimar:

®  Educar para la realizacion de una reanimacion cardio-
pulmonar eficaz, en espera del equipo médico corres-
pondiente.

= Exigir la existencia de cardiodesfibrilador en los sitios
de practicas deportivas, gimnasios, colegios, etc.

Un tercer nivel que consiste en identificar:

= En caso de reanimacion exitosa realizar los estudios
cardiologicos pertinentes en pos de lograr identificar la
etiologia (antecedentes, examen cardiologico, electro-
cardiograma, ecocardiograma y otros, incluido el estu-
dio genético).

= En caso de no lograr reanimar al paciente, insistir en la
realizacion de autopsia por patdlogo pediatra.

= De ser negativa la anterior, realizar el estudio genético:
autopsia molecular.

Un cuarto nivel que consiste en tratar:

= Actuando directamente sobre la etiologia causante de
la MS.

= Definir de la forma mas exacta posible cual sera el pro-
nostico.

= Dejar pautado como se efectuara el seguimiento del
paciente.

= Establecer directivas acerca de la aptitud para realizar
actividad fisica.
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