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Tabla 1 Miopatias metabolicas

1. Pardlisis periddicas
Hipopotasémica
Hiperpotasémica

2. Miopatias glucogendsicas
Tipo Il: Déficit de maltasa acida
Tipo Ill: Déficit de amiloglucosdasa
Tipo IV: Déficit de amilotransglucosidasa
Tipo V: Déficit de fosforilasa muscular
Tipo VI: Déficit de fosforilasa hepatica
Tipo VII: Déficit de fosfofructocinasa
Tipo VIII: Déficit de fosforilasacinasa
Tipo IX: Déficit de fosfogliceratocinasa
Tipo X: Déficit de fosfogliceratomutasa
Tipo XI: Déficit de lactatodeshidrogenasa
Tipo XlI: Déficit de aldolasa A
Tipo XllIl: Déficit de betaenolasa
Tipo XIV: Déficit de fosfoglucomutasa-1
Tipo XV: Déficit de glucogenin-1

3. Miopatias lipidicas
Déficit de carnitina
Déficit de carnitina palmioiltransferasa

Elaboracion propia.

normales y no lo hara en pacientes con déficit de miofos-
forilasa. Otra prueba Gtil pero no disponible en todos los
centros es la espectroscopia por resonancia magnética. Esta
prueba nos permite demostrar la ausencia de acidificacion
intracelular durante el ejercicio de una forma no invasiva,
lo que es indicativo de defecto glucolitico.

Finalmente, si hay sospecha clinica y ademas el test de
lactato es positivo, el diagnoéstico se confirmaria bien con la
determinacion de actividad de miofosforilasa en la biopsia
muscular o bien mediante el test genético molecular®.

Como nuestro caso no fue asi, quedo diagnosticado de
rabdomidlisis por ejercicio, que aunque suele darse en indi-

viduos poco entrenados, como hemos visto, también puede
ocurrir en personas fisicamente entrenadas sin otros facto-
res de riesgo.
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¢Es el dolor toracico una rara
manifestaciéon de sindrome de Brugada?

Is chest pain a rare manifestation of Brugada
syndrome?

Dado que el dolor toracico no traumatico representa un
desafio diagndstico con el que nos enfrentamos a menudo,
resulta imprescindible por parte del médico de una correcta
interpretacion de la etiologia, pruebas complementarias
(electrocardiograma [ECG] y radiografia de toérax, funda-
mentalmente) y del significado de este sintoma. El objetivo
principal es la diferenciacion de las causas potencialmente
graves de las que no necesitan un tratamiento inmediato’.

El sindrome de Brugada es una canalopatia que, aun-
que asintomatica de forma habitual, presenta un patron
electrocardiografico caracteristico que debemos conocer. Es
un trastorno eléctrico primario sin cardiopatia estructural

descrito en 1992 por Pedro y Josep Brugada incluido den-
tro de las enfermedades producidas por alteraciones de los
canales i6nicos transmembrana que participan en el poten-
cial de accion celular y predisponen a presentar arritmias
ventriculares y muerte sUbita en adultos jovenes, y con
menor frecuencia en lactantes y nifios. Predomina en el
sexo masculino?*. EL 70% son esporadicos y el 30% presentan
mutaciones en el cromosoma 3, en el gen de la subunidad
alfa del canal del sodio cardiaco SCN5A, transmitiéndose con
una herencia autosémica dominante. Su importancia radica
en tener una incidencia entre un 4-12% de las muertes sibi-
tas inesperadas en jovenes a causa de fibrilacion ventricular,
con una prevalencia estimada del 1-5/10.000 habitantes®.
Los pacientes habitualmente estan asintomaticos pero
si consultan, los motivos mas frecuentes son sincopes
y mareos. El dolor precordial no aparece descrito en
ninguna de las series publicadas como manifestacion
clinico-diagnostica del sindrome. Sin embargo, nosotros pre-
sentamos 2 casos de pacientes cuyo motivo de consulta fue
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el dolor toracico, en los cuales se encontraron patrones elec-
trocardiograficos «tipo Brugada».

Caso clinico 1

Paciente varon de 63 aios con antecedentes de dislipidemia
a tratamiento con fluvastatina y ex fumador, que acude a
la consulta por dolor en hemitérax izquierdo que describe
como un ardor, palpitaciones ritmicas, dolores osteomuscu-
lares y sensacion distérmica desde las 10:00 h de la manana.
Se realiza ECG (fig. 1) y ante los hallazgos se deriva al servi-
cio de urgencias. La auscultacion cardiopulmonar es normal,
el abdomen anodino, no presenta edemas, la presion arterial
a su llegada es 145/100, frecuencia cardiaca de 100 latidos
por minuto y la temperatura 37,8 °C.

Caso clinico 2

Varén de 38 afos con antecedentes de pericarditis y disli-
pidemia en tratamiento con dieta que consulta por dolor
toracico opresivo, sin irradiacion y con aumento de inten-
sidad con la inspiracion profunda. En el ECG basal (fig. 2)
muestra bloqueo incompleto de rama derecha del haz de
Hiss (BIRDHH) con elevacion del ST descendente de 1,5-2 mm
con T negativa en V1 y elevacion «en silla de montar» en V2.
Interrogado refiere que su padre es portador de marcapasos
por «arritmias» y que un tio materno fallecié de un infarto
de miocardio. Refiere que afo y medio antes su mujer se
desperto por la noche porque not6é que él presentaba una
respiracion muy ruidosa y anormal, que intent6 despertarle
pero estuvo inconsciente 5 min. Fue estudiado por el ser-
vicio de neurologia siendo diagnosticado de presuncion de
crisis epiléptica generalizada dadas las alteraciones ines-
pecificas del electroencefalograma (EEG). A la exploracion
el paciente mantiene constantes vitales en rango normal y
auscultacion cardiopulmonar sin hallazgos relevantes. Diag-
nosticado de dolor toracico con ECG con patron tipo i de
Brugada, se realiza ecocardiograma que resulta normal y se
programa, bajo monitorizacion de constantes vitales, el test
farmacoldgico con la administracion de 2 mg/kg de peso de
flecainida en 10 min, donde presenta una elevacion descen-
dente del ST de 5-6 mm con T negativa en V1-V2.

En el primer caso se trata de un patron electrocardiogra-
fico compatible con patron de Brugada tipo 1 desencadenado
por la fiebre. El tratamiento es antipiréticos para contro-
lar la temperatura. Se derivo al paciente a la consulta de
cardiologia para estudio. Se instaur6 un Holter donde no se
demostraron arritmias ventriculares y se evidenciaron extra-
sistoles supraventriculares.

En el segundo caso se ha programado la colocacion de
un desfibrilador automatico implantable (DAIl) al paciente
y se extrajo sangre para estudio genético, asi como con-
sulta de revision cardiologica para cribado familiar a padres
y hermanos.

Electrocardiograficamente, como mostramos en los casos
clinicos, presentan una elevacion del segmento ST > 2mm
en precordiales V1-V3 con punto J elevado que estimula una
R’ dando la apariencia de bloqueo de rama derecha.

Debe hacerse diagnéstico diferencial con otras entidades
que cursan también con elevacion del ST y/o bloqueo de
rama derecha:

S Lo N S B AR D A
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|
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Figura 1  Ritmo sinusal a una frecuencia de 94 latidos por
minuto. Bloqueo incompleto de rama derecha. Elevacion sub-
milimétrica del ST con morfologia «en silla de montar» en V1-V2
compatible con patréon de Brugada tipo i.

- Repolarizacion precoz. Las caracteristicas clinicas simila-
res en ambas entidades incluyen predominio en varones
jovenes, predisposicion familiar, normalizacion transitoria
de la patente ECG y parecida respuesta a la modulacion
autonémica y farmacos. Las principales caracteristicas
diferenciales, desde el punto de vista electrocardiogra-
fico, son en la repolarizacién precoz; usualmente el
supradesnivel del ST se localiza de V2-V4,V5 con con-
cavidad superior, ondas T positivas y empastamiento o
enlentecimiento del punto J; el sindrome de Brugada
en cambio muestra un supradesnivel del ST prominente,

Figura 2 ECG con bloqueo incompleto de rama derecha del
haz de Hiss con elevacion del ST descendente de 1,5-2mm con
T negativa en V1 y elevacion del ST «en silla de montar» en V2.
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seguido por un ST descendente y onda T negativa en V1-V3
(tipico) o en otras derivaciones (atipico)®.

- Pericarditis, donde el patrén electrocardiografico difiere
del Brugada porque concurre una elevacion del ST con con-
cavidad hacia arriba en todas las derivaciones salvo en aVR
y V1.

- Infarto agudo de miocardio septal. Se produce una eleva-
cion del ST en V1-V2 con concavidad dirigida a la linea de
base’. En este caso se producira elevacion de marcadores
de dano miocardico (troponinas) y se pueden visualizar
alteraciones ecocardiograficas y obtruccion de ramas sep-
tales de la arteria coronaria derecha en el cateterismo
cardiaco. La obstruccion de esta arteria es la principal
causa de aparicion de un aneurisma ventricular que elec-
trocardiograficamente se manifestara como una elevacion
persistente en el segmento ST de grado y morfologia varia-
ble, asociado a ondas Q patologicas bien desarrolladas en
las derivaciones precordiales anteriores y lateral alta (V1-
V6, DI y aVL) y ondas T negativas en V4-V6 que puede
desencadenar una arritmia ventricular.

- El sindrome de QT largo es también una canalopatia que
predispone a la aparicion de arritmias cardiacas y muerte
subita. Existen formas primarias congénitas en las que,
entre otros, también esta implicado el gen SCN5A8.

- Enfermedad de Chagas, que es una enfermedad parasi-
taria cuya manifestacion mas grave es la miocardiopatia
dilatada que conduce a una amplia fibrosis cardiaca. Las
anomalias del ECG incluyen diversas alteraciones de la
conduccion, alteraciones del ST-T, QRS de bajo voltaje,
ondas Q patoldgicas y extrasistoles ventriculares, blo-
queo de rama derecha del haz y hemibloqueo anterior
izquierdo®.

Se han descrito 3 patrones electrocardiograficos distintos
de Brugada:

e Tipo 1 (diagndstico de enfermedad). Elevacion descen-
dente en forma de «aleta de tiburéon» del segmento ST
>2mm en mas de una precordial derecha (V1-V3), seguida
de ondas T negativas. Este se asocia con muerte subita en
el seguimiento, por lo que no son necesarios otros estu-
dios complementarios para realizar el diagnostico. En la
actualidad el tratamiento de este tipo es la implantacion
de un DAI.

e Tipo 2. Elevacion del segmento ST > 2mm en precordia-
les derechas seguidas de ondas T positivas o bifasicas
(aspecto de «silla de montar»). Diagnostico inicial de
ambos casos presentados.

e Tipo 3. Definido como cualquiera de los 2 anteriores si la
elevacion del segmento ST es < 1 mm.

Los 3 patrones pueden observarse en un mismo paciente,
en momentos diferentes, pero también puede presentar un
ECG transitoriamente normal. El patron electrocardiogra-
fico tipico puede ser permanente, transitorio o latente. El
primer paciente presenta ECG previos en su historia clinica
normales. El patrdn tipo Brugada se desencadena por la fie-
bre.

El diagnostico definitivo de sindrome de Brugada solo
debe establecerse cuando el patrén ECG tipo 1 se documenta
en combinacion con al menos uno de los siguientes criterios
clinicos: fibrilacion ventricular (FV) documentada, taquicar-

dia ventricular (TV) polimoérfica documentada, inducibilidad
de arritmias ventriculares durante el estudio electrofisiolo-
gico (EEF), sincope o respiracion agénica nocturna, historia
familiar de muerte sUbita en edad previa a los 45 afos o
patron ECG tipo | en otros miembros de la familia (docu-
mento de consenso publicado en 2002 y 2005)'°.

No obstante, esta definicion se postula anticuada, sobre
todo porque se conocen otros aspectos importantes de la
enfermedad no mencionados, como son las mutaciones cau-
sales. De hecho, la sola presencia de un patrén ECG tipo |,
incluso cuando no se cumplen otros criterios clinicos, puede
asociarse con muerte subita en el seguimiento. Ello obliga
a considerar como pacientes en riesgo a todos los que pre-
sentan un patron ECG tipo 1, incluso cuando este aparece de
forma aislada.

La importancia del estudio de los patrones de los tipos
2 y 3 radica en su posible transformacion en tipo 1 tras un
test farmacologico con la administracion de un bloqueante
del canal del sodio (ajmalina, flecainida o procainamida).

El caso del paciente niUmero 2 se comento de nuevo con
el servicio de neurologia, quien refirid que el diagnostico de
epilepsia fue de presuncion dados los hallazgos inespecificos
del EEG, considerandolo mas dudoso tras el nuevo diagnos-
ticoy siendo, por tanto, el episodio de pérdida de conciencia
nocturna ocurrido afio y medio antes mas compatible con un
episodio de respiracion agonica nocturna.

Aparte del blogueo farmacoldgico, otras circunstancias
que influyen en la entrada y salida de sodio del canal desen-
mascarando un sindrome de Brugada oculto son fiebre (como
hemos visto), estrés mental, consumo de alcohol, ergota-
mina, antidepresivos triciclicos, agonistas alfaadrenérgicos,
antihistaminicos de primera generacion (dimenhidrato),
cocaina, betablogueantes, hipopotasemia o disminucién del
tono vagal. En el caso 1, el patrén de Brugada se desenmas-
cara por la fiebre, ya que el paciente no lo presenta en ECG
previos de su historia clinica.

Para finalizar, con todo lo explicado y a la vista de
todas las publicaciones que existen hasta la actualidad,
no podemos vincular el dolor toracico como una posible
manifestacion clinica de Brugada, haciéndose necesario el
estudio de la prevalencia de aparicion de este sintoma en
el diagndstico de esta enfermedad en las distintas o nuevas
series de casos.

Aun asi, como médicos debemos tener conocimiento de
este sindrome, dado que inicialmente solo se necesita un
ECG de sospecha o compatible y dirigir una correcta histo-
ria clinica. Clinicamente existen pacientes asintomaticos en
los que el patrén electrocardiografico no difiere de los sin-
tomaticos y en el 40% de ellos, en los afos subsiguientes al
descubrimiento del patron caracteristico, se producira un
nuevo o primer episodio de taquicardia ventricular polimér-
fica rapida que podra derivar en muerte subita, que puede
ser por tanto prevenible.
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