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Caso clinico

Sincope de origen cardiogénico:
taquicardia ventricular polimorfa
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RESUMEN

El sincope es un motivo frecuente de consulta en Pediatria, siendo en la mayoria de los casos un proceso benigno.
Sin embargo, en ocasiones puede ser secundario a una patologia de mayor relevancia, como pueden ser las arritmias
cardiacas (familiares o no familiares). Una anamnesis adecuada, centrada en las caracteristicas del sincope, el
contexto en el que se desencadena y en los antecedentes familiares, puede hacernos sospechar un cuadro de mayor
gravedad e indicar la necesidad de ampliar el estudio.

Presentamos el caso de un paciente de 8 afios con episodios recurrentes de pérdida de conciencia y movimientos
ténico-clonicos desencadenados por situaciones de estrés. Tanto el estudio neurolégico como cardioldgico iniciales
resultan normales. La implantacién de un dispositivo Holter subcutdneo demuestra una taquicardia ventricular en uno
de los episodios sincopales del paciente. El estudio genético confirma el diagndstico de taquicardia ventricular
polimorfa catecolaminérgica y se instaura tratamiento segun la evidencia, con desaparicién de los episodios sincopales.

La taquicardia ventricular polimorfa catecolaminérgica es una rara canalopatia caracterizada por presentar rachas de
taquicardia ventricular o fibrilacion ventricular que aparecen con el ejercicio fisico o estrés emocional y se
manifiestan con sincopes de repeticion. El electrocardiograma intercritico es generalmente normal por lo que es
necesaria una alta sospecha clinica para identificar estas arritmias y asi instaurar de forma precoz el tratamiento
oportuno, ya que se trata de una enfermedad potencialmente grave, con posibilidad de producir muerte subita.
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Cardiac syncope. Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia

ABSTRACT

Syncope is a common reason for consultation in Pediatrics, being most cases under a benign process. However, it can be
secondary to a more serious pathology, such as cardiac arrhythmias (family or non-family associated). An adequate anamnesis,
focused on the syncope features, on the context in which the syncope is triggered and focused on the familiar history, can
make us think about any more dangerous pathology and to study in depth the syncope etiology.

We present the case of an 8-year-old patient who suffered recurrent episodes of loss of consciousness and tonic-clonic
movements triggered by stressful situations. Both the initial neurological and cardiological studies are normal. The implantation
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of a subcutaneous Holter device demonstrates a ventricular tachycardia in one of the patient's syncopal episodes. The genetic
study confirms the diagnosis of catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia and a correct treatment is established
according to the evidence, with disappearance of the syncopal episodes.

Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia is a rare channelopathy characterized by ventricular tachycardia or
ventricular fibrillation that appears with physical exercise or emotional stress situations, and manifests with recurrent
syncope. The intercritical electrocardiogram is usually normal, which is why a high clinical suspicion is necessary to identify
these arrhythmias and thus early initiate the opportune treatment, since they can be a serious disease and the can trigger

a sudden death.
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INTRODUCCION

El sincope se define como una pérdida breve y sibita de
conocimiento asociada a una pérdida del tono postural,
producida por una hipoperfusién cerebral transitoria y
con recuperacion espontdnea’’. Dicha disminucidn de
flujo a nivel encefdlico puede generar movimientos téni-
cos, clénicos o miocldnicos, adquiriendo entonces la
denominacién de sincope convulsivo. Hasta un 5% de
los nifios presentan un episodio sincopal antes de la ado-
lescencia.

Pese a que en la mayorfa de ocasiones la etiologfa del
sincope es benigna, puede producirse como resultado de
una patologia grave, generalmente cardiaca, que implica
riesgo de muerte subita.

Los sincopes cardiogénicos, infrecuentes en la edad
pedidtrica, responden en su mayorfa a lesiones obstructi-
vas, disfuncion miocdrdica o arritmias, bien con alteracion
estructural cardiaca o sin ella®. Entre las arritmias, destacan
por su importancia las canalopatias, debidas a alteraciones
en los genes que codifican la formacion de los canales
idnicos responsables del potencial de accidn del miocito.
Estas alteraciones son las responsables de la mayor parte
de las arritmias hereditarias y de un elevado porcentaje
de muertes subitas cardiacas no asociadas a cardiopatia
estructural.

Algunas de estas canalopatias las podemos sospechar
por alteraciones en el electrocardiograma basal (Sindro-
me de QT largo congénito, Sindrome de Brugada) pero
en el caso de la taquicardia ventricular polimorfa cateco-
laminérgica (TVPC) el electrocardiograma de superficie
no suele mostrar alteraciones, siendo necesario un eleva-
do grado de sospecha clinica para llegar al diagndstico.

CAsO cLiNICO

Nifio de 8 afos, con antecedente de primera crisis con-
vulsiva a los 7 afios de vida (TC cerebral y EEG normales),
presenta de nuevo varios episodios consecutivos de pér-
dida de conciencia y movimientos tdnico-clénicos de
extremidades. Durante la anamnesis destaca que todos
ellos fueron desencadenados por situaciones de estrés:
discusidn entre amigos, rifia de profesores o padre. Los
episodios se preceden de prédromos consistente en sudo-
racion y palpitaciones, vomito durante o tras el episodio y
midriasis media bilateral. Tras el primero de estos nuevos
episodios, se realizan estudio neuroldgico y cardioldgico,
con resultados normales de laboratorio, neurofisiologfa,
imagen cerebral, electrocardiografia y ecocardiografia.

Como antecedentes familiares, resaltar que la madre
de nuestro paciente, en tratamiento farmacoldgico por
una epilepsia refractaria desde hacfa afios, fallece en con-
texto de una crisis convulsiva a los 27 afios de edad
(entre primer y segundo episodio de su hijo). Este hecho,
sumado a la normalidad de estudios complementarios ini-
ciales, a que las crisis se desencadenan en situaciones de
estrés v a la taquicardia objetivada en los episodios sin-
copales, hace sospechar la existencia de una canalopatia
familiar. Se decide realizar estudio Holter continuo de 24
horas, hallindose fases de bigeminismo ventricular y
extrasistolia ventricular polimorfa, desencadenados por el
esfuerzo, mientras el paciente se encuentra asintomdtico.
Se realiza test de provocacion con flecainida e isoprote-
renol, resultando ambos negativos y se implanta disposi-
tivo Holter subcutdneo para registro continuo.

A los 2 meses de la implantacion, el paciente presenta
nuevo episodio sincopal similar a los previos, hallindose en
el registro Holter una racha de taquicardia ventricular,
seguida de taquicardia ventricular polimorfa tipo torsade
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Figura |. Racha de taquicardia ventricular polimorfa y taquicardia tipo
torsade de pointes de un minuto de duracidn, seguido de
segundos de asistolia posterior y recuperacion espontdnea en
registro Holter subcuténeo.

de pointes de un minuto de duracién, con 8 segundos de
asistolia posterior y recuperacion espontdnea (figura ).
Se comienza tratamiento con betablogueante (bisopro-
lol), precisando afadir flecainida por persistencia de
extrasistolias.

El estudio genético muestra una mutacidn en el gen
de la Ryanodina (RYR2 1431 1G>A) descrita previamen-
te como causal de la taquicardia ventricular polimorfa
catecolaminérgica.

Posteriormente, ante la persistencia en el Holter de
extrasistoles ventriculares frecuentes con el esfuerzo, se
realiza simpatectomia tordcica izquierda (fulguracién de
ganglios simpdticos T2-T3 y T4) persistiendo asintométi-
co desde entonces.

DiscusiON

La TVPC es una rara canalopatia caracterizada por pre-
sentar rachas de taquicardia ventricular o fibrilacién ven-
tricular que aparecen con el gjercicio fisico o estrés emo-
cional, asociadas a sincope y que ocasionalmente puede
ser causa de muerte subita. Pueden asociar también
taquicardia auricular. El electrocardiograma intercritico es
generalmente normal. Se han descrito mutaciones en

genes que codifican para diferentes proteinas (receptor
de la rianodina, de la calsecuestrina cardiaca, la triadina, la
calmodulina y KCNJ2), siendo los mds importantes los
dos primeros. Las mutaciones en el receptor cardiaco de
la Ryanodina se transmiten con herencia autosdmica
dominante, mientras que alteraciones en la codificacién
del receptor de la Calsecuestrina 2 se transmiten de
forma autosémica recesiva®?. Mutaciones en dichos
genes provocan un incremento en la salida de calcio
idnico desde el reticulo sarcopldsmico al citoplasma del
miocito tras la despolarizacidon cardiaca ante estimulos
adrenérgicos nimios, provocando hiperexcitabilidad y
aumento de la actividad trigger. Por ello, las rachas de
taquicardia se desencadenan en aquellas situaciones en
las que aumentan las catecolaminas circulantes: ejercicio
fisico, emociones y/o aumento del tono adrenérgico.

Sospecharemos TVPC en aquellos pacientes en los
que aparezcan episodios sincopales (convulsivos o no),
en contexto de aumento de las catecolaminas sanguineas,
especialmente si hay antecedentes familiares de sincope
de repeticidn o muerte subita. Mediante electrocardio-
grafia convencional es dificil captar la racha de taquicardia
ventricular, por ello podremos tratar de desencadenarlas
mediante una ergometrfa o una prueba de provocacién
(test de isoproterenol) sin embargo, la sensibilidad no es
del 100%. En aquellos casos en los que la sospecha clini-
ca de sincope de origen cardiogénico es muy elevada,
como ocurrié en nuestro paciente, existe la opcidn de
implantar un dispositivo Holter subcutdneo de larga dura-
cién y solicitar estudio genético, que serd el que confirme
el diagndstico.

En el tratamiento de la TVPC hemos de diferenciar el
manejo agudo del crénico. En la fase de taquicardia ven-
tricular y/o fibrilacién ventricular, el tratamiento indicado
serd el estdndar de la taquicardia presente. Destacar que
en nuestro caso aparece una taquicardia ventricular tipo
torsade de pointes, mds tipica de otra canalopatia: el
Sindrome de QT Largo Congénito. Respecto al trata-
miento de base, en todos los pacientes con diagndstico
confirmado o de sospecha deberemos iniciar beta blo-
queantes y prohibir el ejercicio fisico. En pacientes en los
que persista la clinica, puede asociarse flecainida®. En
aquellos pacientes en los que persistan los episodios sin-
copales pese al tratamiento médico éptimo, se planteard
una simpatectomfa cervicotordcica izquierda, que incluya
la mitad inferior del ganglio estrellado y los primeros 4-5
ganglios de la cadena tordcica”®. La implantacion de un
desfibrilador automadtico, se reserva para aquellos casos
refractarios a todo lo anterior o en los que se constate
una muerte subita rescatada®.
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Como se pone de manifiesto en nuestro caso, la TVPC
supone un reto diagndstico, pero a su vez es necesaria
la deteccion precoz debido al alto riesgo de muerte subita
de los pacientes no tratados vy la buena respuesta al trata-
miento con fdrmacos betabloqueantes. Debemos sospe-
char esta canalopatia ante sincopes o arritmias ventricula-
res en respuesta a estrés fisico o psiquico, incluso con estu-
dio cardioldgico bdsico normal. La realizacién de estudio
genético, asi como una monitorizacién electrocardiogréfi-
ca domiciliaria mediante Holter implantable o mediante los
nuevos dispositivos portétiles (KardiaMobile® o AliveCor
Heart Monitor®) pueden ser de gran utilidad en estos
casos ayuddndonos a establecer el diagndstico y realizar un
tratamiento adecuado, tanto en el paciente como en otros
familiares afectos, en los que la forma de debut de la enfer-
medad puede ser una muerte subita.
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