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La miocardiopatia dilatada (MCD) se caracteriza por dilatacion y disfuncion sistolica del
ventriculo 1zquierdo con o sin afectacion del ventriculo derecho. (1) La MCD no isquémica
es la causa mas frecuente de Insuficiencia cardiaca pacientes en jovenes. (2) Su origen
puede ser muy variado y la cardiorresonancia, gracias a su capacidad de caracterizacion
tisular, resulta de gran utilidad en el diagnostico etiologico de la misma. En concreto,
clertos patrones de realce tardio de gadolinio (RTG) nos pueden hacer sospechar la
existencia de una alteracion genética como causa subyacente, lo que tiene implicaciones

tanto para el propio paciente como para su familia. (1)

Las variantes en desmoplaguina (DSP) se asocian al desarrollo de insuficiencia cardiaca,
disfuncion ventricular i1zquierda y arritmias ventriculares. (3) En estos pacientes es
frecuente i1dentificar un patron de realce anular (ring-like) subepicardico/mesocardico. Este
fenotipo, que también se ha descrito en pacientes con mutaciones en la filamina C, supone
un alto riesgo arritmico, Independientemente de la presencia de factores de riesgo

adicionales. (4)

Por este motivo, en pacientes con MCD debido una mutacion en la DSP y presencia de
RTG con un patron ring-like, se puede considerar el implante de un desfibrilador
automatico en prevencion primaria para reducir el riesgo de muerte subita (MS), incluso en

aguellos con una fraccion de eyeccion del ventriculo 1zquierdo > 35%. (1)

Saber identificar correctamente este patron de RTG resulta imprescindible para realizar un
correcto diagnostico etiologico de estos pacientes que, sin un adecuado manejo, tienen un

elevado riesgo de MS cardiaca.

Presentamos varios casos de pacientes con MCD por mutaciones en la DSP y analizamos
sus diferencias con patrones de RTG debido a otras patologias que pueden llevar a errores

diagnadsticos.
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Caso 1.

* Paciente mujer de 32 anos, sin antecedentes

familiares de interés.

* Se inicia estudio cardioldgico ante clinica de

palpitacionesy presincope.
* Se realiza un ecocardiograma que muestra una MCD.

* Se solicita CardioRM como parte del estudio etiologico

de su miocardiopatia.
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Hallazgos de la CardioRM

* En las secuencias de cine se objetivaba la presencia
de un ventriculo izquierdo ligeramente dilatado con
contraccion anomala del septo interventricular y

disfuncion sistolica de grado leve (VTDVI 174 ml; 109
ml/m2. FEVI 45%).
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Hallazgos de la CardioRM

* En la secuencia de RTG se apreciaba un patron de realce
epicardico en anillo en torno al ventriculo izquierdo.
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* Ante |la sospecha de una miocardiopatia arritmogénica del
ventriculo izquierdo (MAVI) se decide solicitar un estudio
genético que confirmo el diagnostico ante el hallazgo de
una mutacion tipo truncamiento en el gen DSP.
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» La CardioRM vy los avances en la genética han permitido
ampliar el conocimiento de la MCD en la ultima década.
Graclas a ambas tecnicas y a los multiples estudios que tratan
de correlacionar el genotipo y el fenotipo por CardioRM de
estos pacientes, sabemos que muchos de los pacientes
previamente catalogados como MCD idiopatica son realmente
miocardiopatias con una base genética/familiar.

Paciente con MCD catalogada como idiopatica. Se muestran
secuenclas de RTG en planos 4 camaras y eje corto en los
gue se puede observar la presencia de RTG intramiocardico
lineal situado en el septo basal. Se decidio solicitar un
estudio genetico, con hallazgo de mutacion patogenica en el
gen de la titina.
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* En ocasiones, el patron de RTG puede ser util para
orientar el diagnostico.

* En concreto, el un patron de realce anular (ring-like)
como el del caso clinico presentado, se asocla a
paciente con miocardiopatia por mutaciones en la
desmoplaquina, en la filamina C y en la desmina. (1)

 ES Importante destacar que los pacientes con
mutaciones patologicas en estos genes tienen un alto
riesgo arritmico Independientemente de la fraccion
de eyeccion del ventriculo izquierdo (FEVI). De
Igual modo, el RTG en anillo se asocia a una menor
supervivencia libre de arritmias ventriculares. (4)

Patron de RTG ring-like
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Caso 2.

* Paciente varon de 49 anos, sin antecedentes

familiares ni personales de interés.
* Ingreso por insuficiencia cardiaca.

* Se realiza un ecocardiograma que muestra una MCD

con disfuncion muy severa del ventriculo izquierdo.

* Se solicita CardioRM como parte del estudio etiologico

de su MCD.
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Ventriculo 1zquierdo de aspecto globuloso y severamente
dilatado, con hipocontractilidad global y disfuncion sistolica
de grado severa (FEVI 17.6%. VTDVI de 466.5 ml, 204.6

mi/m2).
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Hallazgos de la CardioRM
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Secuencla de RTG eje corto que muestra la presencia de
RTG con patron ring- like. Se solicita estudio genetico que

revel0 la presencia de una mutacion patogénica en el gen

filamina C.
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Este patron de RTG debe diferenciarse de otros patrones
de RTG con afectacion subepicardica/mesocardica del
ventriculo izquierdo como algunas miocarditis o©
pacientes con afectacion cardiaca por sarcoidosis.
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Secuencia de RTG eje
corto en un paciente
con sarcoidosis.

Se puede observar como el patron de RTG en este caso es
bastante parecido al patron en anillo descrito en algunas
miocardiopatias familiares.

Sin embargo, en los pacientes con sarcoidosis,
caracteristicamente hay mayor afectacion de los
segmentos basales y del septo interventricular. (5)
Obsérvese coOmo en este caso la afectacion del septo es
transmural.
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Secuencia de RTG 4 camaras de
otro paciente con sarcoidosis
cardiaca. Obsérvese como
existe una afectacion
predominante de l0S
segmentos basales y del septo
del ventriculo izquierdo.

Secuencia de RTG eje corto del mismo paciente en el que
se observa coOmo la afectacion a nivel del septo y de la
cara anterior del VI es practicamente transmural, a
diferencia de los pacientes con patron en anillo, donde la
afectacion suele ser subepicardica, respetando el
endocardio.
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A l1a hora de interpretar la CardioRM y especialmente las
secuencias de RTG, es importante tener en cuenta el
contexto clinico del paciente, ya que, como se muestra

en los siguientes casos, puede ser clave a la hora de
realizar un adecuado diagnostico.

CASO 1:

= \aron de 31 anos

@ " Sincopes de repeticiony EV de
TR distintos focos en holter

= AF: padre con MS a los 40 anos

MIOCARDIOPATIA ARRITMOGENICA
IZQUIERDA

CASQO 2:

= \aron de 32 anos

= |ngreso por dolor toracico con
elevacion de troponinas con
coronarias normales

= Antecedente de amigdalitis aguda

MIOCARDITIS AGUDA

CREY
TITFE / FFE/M
Td 467 ms [9])
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2 = g™ = \/aron de 70 afios

i ey g = Ingreso por TVM e ICC

/—,\ = AP de sarcoidosis pulmonar
#
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SARCOIDOSIS CARDIACA
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ESs Importante destacar que algunas miocardiopatias
familiares pueden debutar como episodios “miocarditis
like”. (6,7) ES Importante sospecharlo en pacientes con
miocarditis de repeticion, pacientes con miocarditis y
antecedentes familiares de miocardiopatia
dilatada/arritmogénica o en pacientes con miocarditis y
patron de RTG en anillo. (1)

Secuencia de RTG eje
corto de un paciente con
sospecha de miocarditis
aguda, con patron de RT en
anillo, que resulto ser
portador de una mutacion
patogenica en el gen de la
desmoplaquina.
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Caso 3.

* Paciente mujer de 45 anos sin antecedentes

personales ni familiares de interés que ingresa en

cardiologia por dolor toracico y disnea en el contexto

de una taquicardia ventricular.

* Se realiza un ecocardiograma que muestra una MCD

con afectacion de ambos ventriculos.

* Se solicita CardioRM previa a la realizacion de un

estudio electrofisiologico.
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Hallazgos de la CardioRM

* La cardioRM confirmo la presencia de dilatacion del
ventriculo izquierdo y disfuncion sistolica de ambos
ventriculos.
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* la secuencia de RTG mostraba un patron
subepicardico afectando a los segmentos basales vy
medios de la cara anterior, inferior y lateral del
ventriculo izquierdo e intramiocardica septal. El
paciente fue diagnosticado de una MAVI, aunque en
el estudio genético no se identifico el gen causal.
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Caso 4.

* VVaron de 45 anos portador de DAI en prevencion

secundaria tras PCR extrahospitalaria. Se catalogo de

sindrome de QT largo por presentar ligera

prolongacion del intervalo QT tras la PCR.

* Ingresa por descargas apropiadas del DAl debido a

multiples taquicardias ventriculares.

* Se solicita una CardioRM para valorar la existencia de

areas de fibrosis que justificasen las taquicardias.
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Hallazgos de la CardioRM

» La cardioRM mostro la presencia de una MCD con
disfuncion sistolica severa del ventriculo 1zquierdo
(FEVI 31%).

* A pesar de los artefactos por el DAI, el estudio fue
diagnostico, ya que en las secuencias de RTG
presentaba fibrosis muy extensa, con patron en anillo
sugestivo de MAVI. Se solicitd un estudio genético que

confirmo el diagnostico al detectarse una mutacion
patogénica en el gen de la DSP. Se realizo screening
a los familiares de 12 grado presentado afectacion
varios de ellos.
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Conclusiones

* La presencia de un patron de RTG anular con afectacion
extensa del ventriculo izquierdo nos debe hacer

sospechar la existencia de una MAVI.

 Este fenotipo esta comunmente causado por

mutaciones en los genes de la desmoplaquina y Ia
filamina C, aunque también se ha descrito en la filamina.

* Los pacientes con RTG con patron ring-like tienen una
supervivencia libre de arritmias ventriculares menor que
aquellos pacientes sin RTG o con otros patrones.

* En ocasiones resulta dificil de distinguir de otras
patologias como la sarcoidosis o algunas miocarditis

extensas.

* En pacientes con miocarditis y patron de RTG en anillo,
debe sospecharse la existencia de una miocardiopatia

familiar/genética de base.
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