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Resolver el jeroglifico: una tarea del cardiélogo

| CrossMark

Resolve the hieroglyph: A task of the cardiologist

En la Gltima década hemos asistido a una auténtica revolu-
cién, aunque con pequeiios pasos de gigante, en el campo de
la genética, que nos han permitido profundizar en el cono-
cimiento de las enfermedades cardiovasculares con sustrato
genético, que hasta la fecha pasaba desapercibido. Como con-
secuencia, a medida que se continian descubriendo nuevos
genes y mecanismos, aumentara el nimero de pruebas gené-
ticas disponibles.

En este numero, Pefia-Pefia et al.’ nos ponen al dia sobre
el estado actual del diagndstico genético. Hasta la fecha, el
lenguaje de la genética para los profesionales involucrados
en la enfermedad cardiovascular, era totalmente ajeno y des-
conocido, como un jeroglifico. Actualmente se conoce mejor
el fundamento genético de miocardiopatias y canalopatias
cardiacas potencialmente mortales, como la miocardiopatia
hipertréfica, la displasia arritmogénica de ventriculo dere-
cho o la miocardiopatia dilatada familiar. La determinacién
genética nos proporciona una herramienta para realizar
una estratificacién adicional del riesgo y por tanto, ayudar-
nos a tomar decisiones terapéuticas de las que dispone el
clinico.

Uno de los principales desafios en hacer un diagndstico
genético en pacientes con miocardiopatias es la enorme hete-
rogeneidad que subyace a cada subtipo de la enfermedad, que
a su vez se asocian con muchas mutaciones en diferentes
genes. Por ejemplo, la miocardiopatia hipertréfica se asocia
con mas de 400 mutaciones en mas de 15 genes.

Los autores abordan lanecesidad de una interpretacion cui-
dadosa de los resultados de las pruebas genéticas y la impor-
tancia del consejo genético, y para coordinarlo, son necesarias
las unidades de cardiopatias familiares, que por una parte
impulsan a la comunidad cardiolégica la aplicacién de las
pruebas genéticas como instrumento en el diagnéstico y pro-
néstico en enfermedades cardiovasculares hereditarias, infor-
man a los pacientes y familias sobre los aspectos genéticos

de la enfermedad, incluyendo el riesgo de transmisién y per-
mite gestionar la evaluacién cardiaca y seguimiento de los
familiares, lo que les supone tener una guia y referencia de
actuacién y por otro lado se obtiene una mejor interpretacién
de los resultados, lo que se traduce en una medicina persona-
lizada.

Acosta Martinez y Berruezo? analizan las diferentes técni-
cas que actualmente disponemos para estratificar el riesgo de
las arritmias ventriculares. Existe una heterogeneidad de las
herramientas utilizadas, por la baja capacidad para estratifi-
car el riesgo; la mas ampliamente utilizada ha sido la fraccién
de eyeccién, sin embargo, como comentan los autores, depen-
diendo del escenario clinico, podemos aplicar herramientas
alternativas y de esta forma obtener un mayor rendimiento,
como es la estimulacién ventricular programada fundamen-
talmente en pacientes con cardiopatia isquémica. Existen
datos en el electrocardiograma de superficie, como la disper-
sién delintervalo QT ola alternancia de la onda T que nos pone
en alerta, pero su interpretacién es dificil y controvertida, lo
que limita su utilidad.

Hoy es posible evaluar nuevas estrategias gracias a la apli-
caciéon de los avances de las técnicas de imagen cardiovascular
en multiples enfermedades, entre las que podemos destacar el
infarto agudo de miocardio o la insuficiencia cardiaca. La reso-
nancia cardiaca emerge como una técnica prometedora para
definir la proporcién necrética del area en riesgo. El desarrollo
de la resonancia de espectroscopia, puede llegar a proporcio-
nar una mayor informacién del metabolismo cardiaco, de la
arquitectura microfibrilar, lo que nos permitira ampliar nues-
tro conocimiento de la contractilidad cardiaca y los procesos
de remodelado y cicatrizacién que acontecen y poder predecir
la aparicién de arritmias ventriculares.

Por tanto, con los avances en la genética molecular y la
innovacién tecnolédgica de la ingenieria tisular, proporcionan
nuevos retos para la cardiologia, que debemos de aprender a
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integrar estos conocimientos en los protocolos diagnésticos y a Servicio de Cardiologia, Hospital Universitario, Virgen del Rocio,
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