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Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 49 afios, sin aergias conocidas. Glucemia basal alterada, herniadiscal L5-S1.
Padre fallecido por muerte sibita alos 56 afios. Son 7 hermanos de los que dos padecen de cardiopatia
isguémicay otro miocardiopatia dilatada. Acude a consulta por proceso de vias respiratorias altasy en €l
transcurso de la exploracion, se apreciataquicardia.

Exploracion y pruebas complementarias. ECG sinusal a 115 Ipm, crecimiento de cavidades izquierdasy
trastornos difusos de la repolarizacion. SPO2 96%. Eco cardiaca: VI severamente dilatado y esférico e
hipocinesiaglobal franca. FEVI 20%.

Orientacion diagnoéstica: Ante los antecedentes familiares se envia a Hospital bajo la sospecha de
Miocardiopatia dilatada familiar.

Diagnostico diferencial: 1) M. dilatada: idiopatica, alcohdlica, tdxica, periparto, genética, infecciosa,
hemocromatosis, anemia cronica, adriamicina, sarcoidosis. 2) M. hipertréfica: Idiopética, genética, toxica,
ataxia de Friedrich, metabdlica, infecciosa, enfermedad de almacenamiento, lactante de madre diabética. 3)
M. restrictiva: idiopética, amiloidosis, fibrosis, sarcoidosis, metatumoral, error congénito del metabolismo.

Comentario final: Con el término cardiopatias familiares se designa un grupo de enfermedades

cardiovascul ares (miocardiopatias, canalopatias, a gunas enfermedades adrticas y otros sindromes) que
comparten una serie de caracteristicas comunes: tienen una base genética, una presentacion familiar, un curso
clinico heterogéneo y, por ultimo, todas pueden relacionarse con la muerte stibita. La miocardiopatia dilatada
(MCD) idiopética es una enfermedad familiar en un 20-30% de los casos. El conocimiento de las bases
genéticas de laMCD es muy reciente. Se han identificado mutaciones en genes responsables de la sintesis de
proteinas del sarcomeroy del citoesqueleto como causantes de MCD. Se considera que existe miocardiopatia
dilatada familiar “apriori” cuando al menos uno de los familiares de un paciente con MCD idiopatica
presenta la misma enfermedad. Desde AP se contact6 con el resto de profesionales del EAP para €l estudio
del resto de familiares, que se encuentra en curso. Ademas del estudio genético en los familiares de estos
pacientes, desde AP puede estar indicado el consejo genético.
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