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Syncope... one more case. Arrhythmogenic 
cardiomyopathy of the right ventricle

ABSTRACT

Introduction: Syncope is defi ned as a transitory alteration of the 
consciousness with spontaneous recovery due to an alteration in 
general cerebral perfusion and is a very common medical condition 
in the primary care centers and Emergency. It could be the fi rst 
manifestation of a cardiac condition (6-30% prevalence), being 
considered in this situation a bad prognosis marker and high-risk 
marker of sudden death. Clinical case: Male, 25 years old in the 
emergency because of syncope. He has had these events three 
times in the last four months. The patient denies chronic-degenerative 
diseases and resting EKG shows alteration in repolarization in right 
precordial electrodes. Discussion: Syncope is a high-prevalence 
clinical manifestation in the primary care medical centers and ER, 
the meticulous medical approach in each of the events as the fi rst 
paraclinical studies are directed toward a cardiac condition as the 
fi rst differential diagnosis, considering primary electro conduction 
alteration such as myocardiopathy vs alteration in ion transporting 
channels which have a genetic origin and have a high risk of sudden 
death. Conclusions: When following the protocol of one more 
case of syncope in the ER service, clinical and paraclinical studies 
conclude a defi nitive diagnosis of arrhythmogenic myocardiopathy 
in the right ventricle, showing two mayor and two minor principles 
of genotypifi cation with a report of plakophilin 2 polymorphism.
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RESUMEN

Introducción: Síncope se defi ne como alteración transitoria del 
estado de conciencia con recuperación espontánea, se debe a una 
alteración en la hipoperfusión cerebral general, cuadro clínico de alta 
prevalencia en los servicios de atención primaria y urgencias. Puede 
ser la primera manifestación de etiología cardiaca (prevalencia de 
6-30%), siendo un marcador de mal pronóstico y alto riesgo de 
muerte súbita. Caso clínico: Paciente masculino de 25 años de 
edad, abordado en servicio de urgencias por síncope. Antecedente 
de tres eventos en los últimos cuatro meses, niega enfermedades 
crónico degenerativas. Electrocardiograma basal con alteración en 
la repolarización de precordiales derechas. Discusión: Síncope es 
un cuadro clínico de  alta prevalencia en los  escalones sanitarios de 
primer nivel de atención  y servicio de agudos, el abordaje médico 
acucioso en cada uno de los eventos así como los primeros estudios 
paraclínicos orientan a considerar etiología cardiaca como causa 
de manifestación inicial, pensar en alguna alteración de electro-
conducción primaria como miocardiopatía  vs canaliculopatías las 
cuales son asociadas a origen genético y con riesgo elevado de 
muerte súbita. Conclusiones. Al normalizar el abordaje de síncope 
en el servicio de urgencias, el examen clínico y los estudios para-
clínicos complementarios llevaron a la conclusión diagnóstica de 
Miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho, al cumplirse 
dos criterios mayores y dos menores de la clasifi cación «fuerza de 
tarea americana», y se detectó una genotipifi cación compatible con 
polimorfi smo para placofi lina 2.
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Abreviaturas:
VD: Ventrículo derecho.
MAVD: Miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho.
FE: Fracción de expulsión.
DAI: Desfi brilador automático implantable.
ESC: European Society of Cardiology.

TCE: Traumatismo Craneoencefálico.
EKG: Electrocardiograma.
ETT: Ecocardiograma Transtorácico.
FEVI: Fracción de expulsión del ventrículo izquierdo.
RMN: Resonancia magnética nuclear.
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clínico dirigido, debido a que un evento de síncope 
puede presentarse como la primera manifestación 
de etiología cardiaca (6-30% de causa cardiológica), 
siendo un marcador de mal pronóstico y alto riesgo 
de muerte súbita.4-6

Para su estudio, el síncope cardiaco en general 
puede deberse a:7,8

A.  Enfermedad estructural del corazón con obstruc-
ción cardiaca.

B.  Taquicardia ventricular. Puede ser secundaria a 
enfermedad estructural del corazón, con o sin 
reducción de la fracción de expulsión, tal como 
enfermedad arterial coronaria, cardiomiopatía 
hipertrófi ca, cardiomiopatía hipertensiva o enfer-
medad valvular. Lo anterior también puede ser 
secundario a enfermedad de electroconducción 
primaria (ej. síndrome de QT largo, síndrome de 
Wolff  Parkinson White, síndrome de Brugada, 
displasia arritmogénica de ventrículo derecho, 
sarcoidosis).

C.  Bradiarritmias.

Caso clínico

Paciente masculino de 25 años de edad, abordado en 
urgencias por síncope. Antecedente de tres eventos 
en los últimos cuatro meses, niega enfermedades 
crónico-degenerativas. Primer evento: 06:00 horas 
en bipedestación con sintomatología vasovagal, 
alteración visual y pérdida de fuerza en miembros 
inferiores, 25 min de duración con recuperación en 
las siguientes horas. Segundo evento: posterior a 
deporte, pierde estado de alerta súbitamente con TCE 
moderado, cinco horas inconsciente. Tercer evento: 

Cuadro 1. Tipos de síncope.

Neurológico (60-70%) Vasovagal, situacional, hipersensibilidad 
del seno carotídeo, postejercicio

Ortostático (10%) Distautonomía
Uso de antihipertensivos en adultos 
mayores.
Deshidratación o hemorragia

Cardiaco (10-20%) Enfermedad estructural del corazón con 
obstrucción VI, taquicardia ventricular, 
bradiarritmias

Otros Enfermedad aguda, oclusión arterial con 
défi cit neurológico, psicogénica

Figura 1. 

A. Electrocardiograma con inver-
sión en onda T en precordiales 
derechos V1-V2. B. Ampliación que 
muestra potenciales tardíos.

A

B

Antecedentes

«Síncope» se defi ne como una alteración transitoria 
del estado de conciencia con recuperación espontá-
nea. Se debe a una alteración en la perfusión cerebral 
general, el cuadro clínico es de alta prevalencia en los 
servicios de atención primaria y urgencias.1,2

El evento clínico se presenta en pacientes de todas 
las edades. Las múltiples etiologías pueden dividirse 
en cuatro grupos (Cuadro 1):3

1. De origen neurológico
2. Ortostático
3. Cardiogénico
4. Otros

El grupo de origen cardiaco representa 10-20% 
de los casos, la importancia del abordaje médico 
con una historia clínica y exploración detallada es 
el punto de partida indispensable para el ejercicio 
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utilizó el término «displasia», con una cohorte de 24 
casos clínicos hasta el momento, posteriormente en 
1994 la Fuerza de Tareas de la Organización Mundial 
de la Salud y la International Society and Federation of 
Cardiology reconocieron la MAVD como una identidad 
diferenciada.

La importancia clínica de esta patología es la forma 
de presentación, ya que un síncope puede deberse 
a una alteración en el músculo cardiaco que sirve de 
sustrato para el desarrollo de arritmias mortales e 
insufi ciencia cardiaca.

En México y América Latina esta patología está 
subdiagnosticada, los datos estadísticos no corres-
ponden a los números reales, debido a la falta de 
estudios a nivel genético para llegar al diagnóstico 
fi no y a la ambigüedad en el marco legal para los 
estudios histopatológicos (Figura 6)10 en las muertes 
de causa desconocida, específi camente en sujetos 
jóvenes aparentemente sanos.

La Comunidad Europea hasta el momento cuenta 
con la base de datos más completa de los estudios 
de MAVD, referencias epidemiológicas, estudios de 
cohorte, estudios fi siopatológicos e investigaciones 

Figura 3. Resonancia magnética. Imagen que muestra proyección axial con 
reforzamiento tardío en ventrículo derecho por infi ltración grasa.

Figura 4. Resonancia magnética que muestra dilatación aneurismática de 
ventrículo derecho.

Figura 5. Estudio electrofi siológico. Por estimulación se muestran potencia-
les tardíos en pared libre de VD.

Figura 2. Ecocardiograma en eje paraesternal largo sin alteraciones.

al ir caminando presenta sensación de fatiga, toma 
descanso y pierde estado de alerta por 1 min, recupe-
rando estado de conciencia sin alteraciones. Estudios 
paraclínicos: EKG con alteración en la repolarización 
en precordiales derechas (Figura 1); ETT sin alteración 
en el movimiento, FEVI 62% (Figura 2); Holter de 24 
horas sin alteraciones; RMN del corazón con gado-
linio, alteración en movimiento por infi ltración grasa 
con reforzamiento tardío, aneurisma dependiente 
de pared libre de ventrículo derecho (Figuras 3 y 4). 
Estudio electrofi siológico, áreas de conducción abe-
rrante con potenciales tardíos en pared libre y tracto 
de salida (Figura 5).

La miocardiopatía arritmogénica del ventrículo 
derecho (MAVD) fue descrita por primera vez en 
1977 en pacientes en quienes se había practicado 
una ablación quirúrgica por una taquicardia de salida 
del VD. El concepto se propuso por primera vez en 
ese mismo año con un reporte de seis casos clínicos 
de pacientes con taquicardia ventricular.9 En 1982 se 
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genéticas. Según estos datos, en Europa la preva-
lencia de MAVD, es de 0.6-4.4%, con una incidencia 
en la población general de 1:5,000 hab. y de 1:2,000 
hab. en países como Alemania e Italia.11 Se considera 
una causa de muerte súbita cardiaca (11-27%) en 
pacientes de más de 35 años. En Italia, de la totali-
dad de pacientes con muerte súbita de causa MAVD 
en una cohorte de 10 años, 22.4% era deportista y 
estudios genéticos adjuntos demostraron que 50% 
contaba con historia familiar de muerte antes de los 
50 años de edad.12,13

En cuanto al estudio histopatológico se tiene 
una clara descripción que muestra una sustitución 
del tejido muscular por tejido fi brótico y grasa, esto 
ocurre por mutaciones a nivel muscular-molecular de 
proteínas desmosómicas (desmoplaquina, proteínas 
de unión como placoglobina y placogelina, así como 

Figura 7. A. El desmosoma tiene tres principales componentes: 1. Desmoplaquina. 2. Proteínas transmembrana (desmocolina 2- desmogleína 2). 3. Proteí-
nas de unión (placoglobina-plagogelina). En la fi gura B se observan desmosomas anormales que confi eren predisposición en el tiempo de disrupción de la 
unión celular, un mecanismo patogénico paralelo a nivel del núcleo en la vía de señalización de la β-catenina, la placoglobulina entra al núcleo antagonizan-
do los efectos de ésta en el complejo del cofactor de crecimiento linfocítico (TCL-LEF).

 Adhesión normal 
de los miocitos

Separación de los miocitos

Desmocolina 2
Desmocolina 2

Núcleo

Placofi lina 2 Placofi lina 2

Filamentos intermedios Filamentos intermedios

Desmoplaquina Desmoplaquina

Desmogleína 2 Desmogleína 2

Sarcolema
Sarcolema

↑ Miogénesis
↓Adipofi brogénesis

↑ Miogénesis
↓Adipofi brogénesis

Placoglobina Placoglobina

β-catenina
β-catenina

 TCF-LEF  TCF-LEF

Citoplasma NúcleoCitoplasma

A B

en proteínas transmembrana como la desmocolina-
desmogleína) y proteínas no desmosómicas (Figura 
7).2,8 Este tipo de afección a músculo cardiaco debe 
considerar diagnósticos diferenciales como la enfer-
medad de Naxos, la cual presenta manifestaciones 
sistémicas por alteraciones genéticas correlacionadas 
con las proteínas desmosómicas en la unión celular 
(mutaciones en la placoglobulina).

Es importante considerar el factor herencia, 
presente en 50% de los casos de MAVD, el tipo de 
herencia de penetrancia incompleta (30%) y la ex-
presión variable que es autosómico dominante. Se 
han reportado más de 10 locus en tres genes dife-
rentes relacionados causalmente con la enfermedad 
(Cuadro 2).6,14

La presentación clínica aparece entre la segunda 
y cuarta década de la vida. En una fase pre-síncope 

Figura 6. 

A. Se observa un corte histopato-
lógico de miocardio con tinción he-
matoxilina eosina sin alteraciones. 
B. Se observa la pérdida progresiva 
de las fi bras musculares en el VD, 
siendo reemplazadas por tejido 
fi broso-adiposo (dato patognomóni-
co de la enfermedad).16

A B
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Cuadro 3. Descripción de alteraciones en estudios paraclínicos.

Categoría Criterio mayor Criterio menor

Ecocardiograma Regional acinesia, discinesia, aneurisma. FE < 33% Cociente de volumen telediastólico. FE > 34%
Resonancia magnética Contracción disincrónica. FE > 40% FE 40-45%

Alteración en movimiento
Angiografía VD Alteración de movilidad regional/aneurisma regional
Tejido (histopatología) Miocitos residuales < 60%. Fibrosa en pared libre. 

Adiposo endomiocardio
Miocitos 60-65%

Anormalidades en repolarización Ondas T invertidas V1-V3
Anormalidades en la despolarización y 
conducción

Onda épsilon Potenciales tardíos

Arritmias Taquicardia ventricular sostenida > 500 extrasístoles en 24 horas

maligno el paciente puede referir lipotimias y/o pal-
pitaciones, en los paraclínicos es posible obtener un 
electrocardiograma inmediato posterior a un evento 
de síncope con anormalidades electrocardiográfi cas 
(alteraciones en la repolarización con presencia de 
ondas T negativas en V1-V3 [50%], la presencia de 
complejos QRS mayor de 110 mseg es específi ca de la 
enfermedad, ondas épsilon [30%] que son potenciales 
eléctricos de baja amplitud que se producen al fi nal del 
complejo QRS y al inicio del ST en las derivaciones 
derechas).3,15

El diagnóstico clínico, de acuerdo con la Fuerza 
de Tareas Americana 2010 para MAVD,3 hace las 
siguientes consideraciones (Cuadro 3):

• Alteraciones estructurales globales o regionales 
por estudio
1. De imagen
2. Histológico
3. De electrofi siología
4. Genético

Cuadro 2. Mutaciones asociadas con MAVD.

MAVD 1 (AD) Mapeo en el cromosoma 14 brazo largo 14q23-q24
MAVD 2 (AD) Mapeo en el cromosoma 1 brazo largo 1q42-q43
MAVD 3 (AD) Mapeo en el cromosoma 14 brazo largo 14q12-q22
MAVD 5 (AD) Mapeo en el cromosoma 2 brazo largo 2q32.1-q32.3
MAVD 6 (AD) Mapeo en el cromosoma 3 brazo corto 3p23
MAVD 7 (AD) Mapeo en el cromosoma 10 brazo corto 10p12-p14
MAVD 8 (AD) Mapeo en el cromosoma 6 brazo corto 110q22
MAVOS (AD) Mapeo en el cromosoma 17 brazo largo 17q21
Sx de Carvajal (AD) Mapeo en el cromosoma 6 brazo corto 6p24

Figura 8. Estratifi cación de riesgo de muerte súbita.

Eventos arrítmicos mayores
Parada cardiaca debido 
a fi brilación ventricular

Taquicardia ventricular sostenida

Factores de riesgo mayor
Síncope inexplicable

Taquicardia ventricular no sostenida
Severa disfunción ventricular 

derecha o izquierda

Factores de riesgo menor
Género masculino

Inducibilidad en estudio electrofi siológico
Ondas T negativas

Escaneo de áreas de fi brosis 
y grasa en VD

Múltiples mutaciones genéticas 
en desmosomas

Sin eventos/Factores de riesgo

Riesgo altoRiesgo alto
> 10% muerte/año> 10% muerte/año

Riesgo intermedioRiesgo intermedio
1-10% muerte/año1-10% muerte/año

Bajo riesgoBajo riesgo



Álvarez GL et al. Síncope… un caso más570

www.medigraphic.org.mx

Cuadro 4. Estratifi cación de riesgo y tratamiento de pacientes con miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho (MAVD).

Recomendaciones Clase Nivel Ref.

En pacientes con MAVD se recomienda evitar los deportes de competición I C 388
En pacientes con EV y TVNS frecuentes se recomiendan bloqueadores beta titulados a 
la dosis máxima tolerada como terapia de primera línea para mejorar los síntomas

I C Este panel de 
expertos

En pacientes con antecedentes de MSC abortada y TV hermodinámicamente mal 
tolerada se recomienda implante de DAI

I C 389

En pacientes con EV o TVNS frecuentes que no toleran o tienen contraindicados los 
bloqueadores beta, se debe considerar la amiodarona para mejorar los síntomas

IIa C 390,391

En pacientes con EV o TV sintomáticas frecuentes que no responden a la terapia mé-
dica, se debe considerar la ablación con catéter que se realiza en centros experimenta-
dos para mejorar los síntomas y prevenir descargas del DAI respectivamente

IIa B 183,202,207,392,393

• Genotipifi cación
1. Placofi lina 2 (10-45%)
2. Desmoplaquina (10-15%)
3. Desmogleína (7-10%)
4. Desmocolina 2 (2%)

• Historia familiar de muerte súbita
1. Diagnóstico defi nitivo: dos criterios mayores 

o un criterio mayor y dos menores o cuatro 
criterios menores.

2. Diagnóstico limítrofe: un criterio mayor y uno 
menor o tres criterios menores.

3. Diagnóstico posible: un criterio menor o dos 
criterios menores.

Al defi nir el diagnóstico de forma concomitante 
se realiza estratifi cación de riesgo. En la fi gura 8 se 
muestra la relación de la presentación con el riesgo 
de muerte, independientemente de que la mortalidad 
general en pacientes con diagnóstico de MAVD es de 
0.08-3.6% de muerte/año.1,14

Conclusiones

Al tener el primer contacto médico con el paciente se 
protocoliza abordaje de estudio por síncope, los Ser-
vicios de Medicina Interna-Cardiología llevan a cabo 
una valoración integral en pacientes con alta sospecha 
de etiología cardiaca por clínica, interrogatorio dirigido 
y exploración física. Se concluye por estudios clínicos 
y paraclínicos en diagnóstico defi nitivo de MAVD que 
cumplen con dos criterios mayores y dos menores; y 
por estudio de genotipifi cación se reporta mutación 
asociada a placofi lina 2. Se realiza estratifi cación de 

riesgo mortalidad/año por evento-factores de riesgo 
con probabilidad de 1-10% muerte/año, nivel de riesgo 
intermedio.

Una vez realizada la estratifi cación de riesgo se 
determina plan de tratamiento basado en las Guías 
Clínicas de ESC 2015, las cuales recomiendan iniciar 
con tratamiento farmacológico con betabloqueado-
res, cambio en estilo de vida, específi camente tipo 
de actividades físicas (recomendación clase I nivel 
de evidencia C) y la colocación de DAI (desfi brilador 
automático implantable) con una recomendación clase 
IIa nivel B (Cuadro 4).7

Un caso de síncope deja de estigmatizarse como 
uno más cuando se trata de la primera manifestación 
de una arritmia fatal, sobre todo en pacientes jóvenes 
sin comorbilidades, «atletas». El estudio del caso clíni-
co de forma metódica con la premisa de alta sospecha 
diagnóstica orientará el abordaje médico hasta llegar 
a un diagnóstico fi no como el reporte del polimorfi smo 
asociado a enfermedades genéticas, sin la necesidad 
de reporte histopatológico por necropsia.
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