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Resumen

La seguridad de la actividad fisica y deportiva en pacientes con cardiopatias familiares aiin no esté bien establecida. Las
recomendaciones sobre el ejercicio fisico en estos pacientes suele ser bastante restrictiva sin que haya clara evidencia para
ello, a pesar de que el deporte haya demostrado importantes beneficios cardiovasculares. La participacion en deportes en los
adultos con cardiopatias familiares se considera un territorio relativamente poco conocido y muchos clinicos se encuentran
con dificultades en el asesoramiento a sus pacientes. El desarrollo de la medicina actual ha supuesto una mejorfa significativa
en el estudio de las cardiopatias familiares, asi como en su diagndstico precoz y tratamiento. Asimismo, los estudios genéticos
han supuestos un pilar fundamental en el seguimiento de estas cardiopatias, guiando de manera més adecuada la actitud
terapéutica que debemos seguir. Hasta hace poco tiempo, los pacientes que presentan dichas cardiopatias han sido des-
calificados de manera frecuente de los deportes competitivos y en muchas ocasiones, se recomienda el cese completo de
la actividad fisica, incluido el deporte tipo recreacional. Sin embargo, las recomendaciones actuales son menos restrictivas,
insistiendo en individualizar los diferentes casos en funcién del tipo de patologia, del tipo de actividad fisica realizada, si éstos
presentan la enfermedad o son Unicamente portadores de mutaciones genéticas causales, etc. Las investigaciones actuales
se centran fundamentalmente en la seguridad de la actividad fisica en pacientes con cardiopatias familiares, y el temor a que
la préctica de actividad fisica a nivel competitivo pueda aumentar significativamente el riesgo de eventos adversos, especial-
mente de eventos arritmicos y muerte subita. En esta revision, analizamos numerosos estudios y las guias de practica clinica,
con el fin de establecer las recomendaciones de actividad fisica, asi como sus restricciones en funcién de los diferentes tipos
de cardiopatias familiares.

Recommendations for physical exercise in athletes with inherited heart
diseases (second part)

Summary

The safety of physical activity and sports in patients with inherited heart disease is not well established. The recommendations
on physical exercise in these patients are usually quite restrictive without clear evidence for this, despite the fact that sport
has shown important cardiovascular benefits. Participation in sports in adults with inherited heart disease is considered a
relatively little known territory and many clinicians find it difficult to advise their patients. The development of current me-
dicine has meant a significant improvement in the study of inherited heart diseases, as well as in their early diagnosis and
treatment. In addition, genetic studies have assumed a fundamental aspect in the follow-up of these heart diseases, guiding
more appropriately the therapeutic attitude that we must follow. Until recently, patients with such heart disease have been
frequently disqualified from competitive sports, and in many cases, complete cessation of physical activity, including recrea-
tional sport, is recommended. However, current recommendations are less restrictive, insisting on individualizing the different
cases depending on the type of pathology, the type of physical activity performed, whether they present the disease or are
only carriers of causal genetic mutations, etc. Current research focuses primarily on the safety of physical activity in patients
with inherited heart disease and the fear that the practice of competitive physical activity can significantly increase the risk
of adverse events, especially arrhythmic events and sudden death. In this review, we analyzed numerous studies and clinical
practice guidelines, in order to establish the recommendations of physical activity, as well as their restrictions depending on
the different types of inherited heart disease.
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Otras enfermedades aoérticas genéticas

Como bien se conoce hoy en dia, la actividad fisica de alta intensi-
dad se encuentra asociado a ciertas alteraciones hemodinamicas que
conllevan un aumento de la tension en la pared adrtica, pudiendo de
esta forma aumentar progresivamente sus dimensiones. Se ha descrito
frecuentemente que los deportistas de competicién podrian tener dia-
metros aorticos ligeramente mayores, especialmente a nivel de los senos
de Valsalva, que la poblacion general. Sin embargo, en publicaciones
recientes, tal como describe Boraita et al”*, se considera que una dilatacion
importante de la aorta raramente se trata de una adaptacién normal'y
fisiolégica al entrenamiento de alta intensidad, por lo que deberiamos
descartar patologfa adrtica concomitante que puede ser exacerbada por
la practica continuada de actividad fisica. Por ello, en estos deportistas,
deberfarealizarse un estudio completo con diferentes técnicas de imagen
(ecocardiograma transtoracico, tomograffa computerizada, resonancia
magnética cardfaca, etc.) que nos permitan realizar un estudio adecua-
do de la aorta y descartar patologfa adrtica subyacente. Asimismo, es
importante plantear la realizacion de un estudio genético en aquellos
pacientes con patologia adrtica, especialmente en edades tempranas, asf
como en aquellos pacientes con antecedentes familiares de dilatacion de
aorta, sindrome adrtico agudo (diseccién de aorta, rotura adrtica, etc.),
sindrome de aneurismas toracicos aorticos, etc.

Para el estudio de la raiz adrtica, se recomienda realizar dichas me-
diciones en el ecocardiograma de borde interno a borde interno a nivel
de los senos de Valsalva durante la sistole. Asimismo, se recomienda
realizar mediciones a diferentes niveles: anillo, union sinotubular, aorta
ascendente, etc. Ademas, mediante otras técnicas de imagen como la
RM cardiacay el TAC tendremos més resolucion espacial y nos permitirdn
realizar un estudio mas adecuado de la aorta toracica y abdominal. Es
importante analizar progresivamente el aumento de las dimensiones
adrticas en relacién a controles previos de afos anteriores.

Clasicamente, se han empleado las medidas aisladas de los didmetros
aorticos para realizar el diagndstico y sequimiento de estas patologias. Sin
embargo, los criterios mas empleados actualmente en patologia adrtica
son los “Z-score"* que incluyen diferentes variables, como son el indice
de masa corporal, el sexo y la edad. De esta forma, hablarfamos que la
aorta presenta una dilatacion ligera, moderada o severa en funcién de si el
Z-score se encuentra entre 2-3, 3.1-4 0 >4 respectivamente. Sin embargo,
se recomienda que cualquier deportista que presenta dilatacion marcada
de la aorta (Z-score >2), sea valorado por médicos con experiencia en el
campo de la patologfa adrtica en el deportista.

Hace varios afos, las recomendaciones eran bastante restrictivas en
relacion a la actividad fisica de competicidn, limitando que todo deportis-
ta concrecimiento adrtico inequivoco”definido como didmetro adrtico
>40 mm (o >2 desviaciones standard en nifos o jévenes, Z score >2)
solo podia participar en deportes competitivos del tipo I1A. Sin embargo,
las guias americanas publicadas en 2015° son menos restrictivas en la
recomendacion de actividad deportiva en estos pacientes:

— Hoy en dfa, en aquellos deportistas con dimensiones adrticas por
encima de los rangos normales (Z score de 2 a 2.5 o didmetros
aorticos en deportistas altos de 40-41 mm (en varones) o de 36-38
mm (en mujeres) sin signos compatibles con sindrome de Marfan,
sindrome de Loeys-Dietz o sindrome aneurismas toracicos familiares,

deben realizar una vigilancia mediante ecocardiograma o RM cada

6-12 meses de acuerdo con el tamafo adrtico y la estabilidad de

las medidas (Clase I; nivel de evidencia Q).

— Aquellos deportistas con dimensiones adrticas por encima de los
rangos normales (Zscorede 2 a 2,5 o didmetros adrticos en depor-
tistas altos de 40-41 mm (en varones) o de 35-37 mm (en mujeres)
sin signos compatibles con sindrome de Marfan, sindrome de
Loeys-Dietz, sindrome aneurismas toracicos familiares o vélvula
adrtica bicuspide, pueden participar en todos los deportes com-
petitivos siempre que se haya excluido una enfermedad adrtica
genética mediante estudio genético del gen FBN1 y otros genes
relacionados (Clase Ilb; nivel de evidencia C).

— Deportistas con dimensiones adrticas por encima de los rangos
normales (Z score de 2 a 2,5 o didmetros adrticos en deportistas
altos de 40-41 mm (en varones) o de 35-37 mm (en mujeres) sin
signos compatibles con sindrome de Marfan, sindrome de Loeys-
Dietz o sindrome aneurismas tordcicos familiares deben evitar el
entrenamiento intenso con pesas (Clase llb; nivel de evidencia C).

— Asimismo, los deportistas con aneurismas aorticos toracicos
familiares o no familiares o portadores de mutaciéon conocida
relacionada con un sindrome de aneurismas toracicos aorticos
deberdn realizarse ecocardiogramas (o TC o RM, dependiendo
del diagndstico) cada 6-12 meses para valorar la progresion de
dilataciéon adrtica o de otras ramas vasculares.

- Esrazonable para deportistas con aneurismas adrticos toracicos
familiares o no familiares o portadores de mutacién conocida
relacionada con un sindrome de aneurismas toracicos aorticos
participar en deportes clase IA sino tienen >1 de las siguientes
caracteristicas (Clase lla; nivel de evidencia C): dilatacién de la
raizadrtica (Z score>2,40 mm o >2 DS en nifios y menores de 15
anos), insuficiencia mitral moderada-severa, historia familiar de
diseccién adrtica, enfermedad cerebrovascular y/o aneurismas
o diseccién de otras ramas vasculares.

- Es razonable para deportistas con sindrome de Loeys-Dietz o
Ehler-Danlos vascular participar en deportes clase IA sino tienen
cualquiera de las siguientes caracteristicas (Clase Ila; nivel de evi-
dencia C): crecimiento adrtico (score>2), diseccion o crecimiento
de otras ramas vasculares, insuficiencia mitral moderada-severa
y/0 afectacion extracardiaca que suponga un riesgo.

— Es razonable que deportistas que hayan sido intervenidos de
diseccion o aneurismas aorticos en los que no haya evidencia
postoperatoria de diseccién o crecimiento puedan participar en
deportes tipo IA mientras no haya riesgo de colision (Clase lla;
nivel de evidencia C).

— Deportistas con sindrome de Loeys-Dietz, Ehler-Danlos, aneurismas
toracicos familiares o no familiares o cualquier otra enfermedad
relacionada no deberfan participar en deportes competitivos que
supongan un esfuerzo fisico intenso o puedan provocar colisiones
corporales (Clase Ill; nivel de evidencia C).

Canalopatias

Se denominan canalopatias a aquellas enfermedades genéticas
provocadas por mutaciones en los genes de los diferentes canales
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ionicos, produciendo diversas alteraciones en su estructura y funcion?.
Se caracterizan por presentarse generalmente en un corazén estruc-
turalmente normal, y son las responsables de la mayor parte de las
arritmias hereditarias y de un elevado porcentaje de las muertes subitas
cardiacas no asociadas a cardiopatfa estructural. Se incluyen en este
término diferentes patologias, como son principalmente el sindrome
de Brugada, el QT largo y corto, y la taquicardia ventricular polimérfica.
Dichas canalopatias comparten diferentes caracteristicas:

— Heterogeneidad fenotipica: Las mutaciones en un mismo gen pue-
den dar lugar a diferentes enfermedades y sintomas; por ejemplo,
las mutaciones en el canal del sodio pueden dar lugar a enferme-
dades como el sindrome de QT largo, sindrome de Brugada, etc.

— Heterogeneidad genética: Mutaciones en diferentes genes pueden
dar lugar a la misma enfermedad; por ejemplo, el sindrome de QT
largo puede estar causado por mutaciones en genes que codifican
diferentes canales de potasio, 0 en algunas ocasiones, afectan a
los canales de sodio.

— Heterogeneidad clinica: Los miembros de una familia portadora
de la misma mutacién pueden tener diferentes fenotipos que, por
ejemplo, en el sindrome de Brugada, oscilan desde electrocardio-
gramas (ECG) normales a elevacion del STy arritmias ventriculares
que llevan a muerte subita.

Segun las recomendaciones de las gufas americanas, debemos
estudiar de forma exhaustiva cada caso asi como diferenciar entre el
deportista sintomatico y aquél con una canalopatia oculta, conociendo
la diferencia entra ambos términos. Se denomina deportista sintoma-
tico al individuo que ha sufrido al menos un evento adverso (arritmias
malignas, sincope, muerte subita, etc.) relacionado o probablemente
relacionado con una canalopatfa. Sin embargo, empleamos el término
de “canalopatia oculta” cuando se trata de un deportista que presenta
genotipo positivo y fenotipo negativo. Es decir, que el deportista es
portador de una mutacion especifica relacionada con una canalopatia,
y sin embargo, se encuentra totalmente asintomatico, sin presentar
alteraciones electrocardiograficas tanto basal como en una prueba de
esfuerzo (arritmias ventriculares, etc.).

A continuacion, describiremos las principales canalopatias que
existen hoy en dfa.

Sindrome de QT largo

Esta canalopatia presenta una incidencia de 1 cada 2.000-3.000 per-
sonas®, afectando predominantemente en la juventud o adolescencia.
Se caracteriza por una prolongacién de la repolarizacion ventricular,
con alargamiento del intervalo QT, alteraciones de la onda T, etc. Estos
pacientes suelen presentar eventos arritmicos potencialmente letales,
predominantemente en contexto de taquicardia ventricular polimorfa
o entorsade de pointes. Existen diferentes tipos de sindrome de QT largo,
que se clasifican en funcién del tipo de mutaciones causales asi como
la actividad desencadenante de los eventos arritmicos. Por ejemplo, el
sindrome QT largo tipo 1, que es el mas frecuente, es el que debemos
descartar principalmente en los deportistas, dado que la aparicion de
arritmias en este grupo se asocia a ejercicio fisico, frecuentemente a
natacion. Las arritmias en el SQTL tipo 2 se suelen desencadenar tras
emociones intensas o estimulos auditivos bruscos (aunque se ha des-

crito también en estos casos la presencia de eventos arrftmicos durante
el suefio sin excitacion)?, mientras que en el SQTL tipo 3, se relacionan
con el reposo o suefo.

Se recomienda medir el intervalo QT en las derivaciones Il'y V5
del electrocardiograma. Dado que este intervalo varia en funcién de la
frecuencia cardiaca, se debe corregir en funcion de la frecuencia cardia-
ca que presenta el paciente (QTc corregido). Dado que gran parte de
los deportistas presentan tendencia a la bradicardia, si no corregimos
la duracién del intervalo QT (mediante la férmula de Bazzet), nos en-
contrarfamos con un alto porcentaje de QT prolongados, que estarfan
sobreestimados y no serfan valorables.

En general, hablamos de QT largo cuando el QT corregido (QTc) es
>460 ms en menores de 15 afos, >470 ms en mujeres adultas y >450
ms en varones adultos®®. Hoy en dfa, se emplean los criterios de Schartz
(Tabla 1) pararealizar el diagnostico definitivo de sindrome de QT largo,
que, ademas de la prolongacion del QTc, tienen en cuenta otros criterios
clinicos, como son los antecedentes familiares, historia de sincopes o
muerte subita, etc.

Por lo tanto, debemos sospechar este tipo de canalopatfa princi-
palmente en aquellos jévenes que presenten episodios sincopales en
relacién con diferentes estimulos tales como el ejercicio, alguna emocion
intensa, natacion o estimulos auditivos bruscos.

Desde el inicio del tratamiento de beta-blogueantes, ha cambiado
de manera dréstica el pronostico de esta patologia®!, disminuyendo
la mortalidad global de un 73% a menos de un 10%, especialmen-
te en aquellos con historia previa de sincope. Sin embargo, en los
pacientes con SQTL tipo 3, no se recomienda la administracién de

Tabla 1. Criterios de Schartz para la realizacién del diagnéstico
definitivo de sindrome de QT largo.

Hallazgos ECG Puntos
QTc (férmula de Bazett)
e > 480 ms 3
® 460-470 ms 2
e 450 ms (en varones) 1
TV en torsade de pointes 2
OndaT alternante 1
Ondas T indentadas en al menos 3 derivaciones 1
FC baja para la edad 0,5
Historia clinica Puntos
Sincope
e Con estrés 2
e Sin entrés 1
Sordera congénita 0,5
Antecedentes familiares Puntos
Algun familiar con el diagnéstico de sindrome de QT 1
largo congénito
Muerte subita en familiar directo menor de 30 afios 0,5

Baja probabilidad diagnéstica <1 punto
Probabilidad intermedia 2-3 puntos
Alta probabilidad >4 puntos
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beta-blogueantes (puede estar incluso contraindicado), dado que los
eventos arritmicos, como hemos dicho previamente, aparecen durante
el suefio en contexto de bradicardia sinusal exagerada, favoreciendo
estos farmacos entones la aparicién de arritmias malignas.

Se recomienda hoy en dfa a todos los pacientes con sindrome de
QT largo (excepto en el tipo 3), hayan presentado o no sintomatologia,
recibir tratamiento con beta-bloqueantes asi como evitar farmacos
que prolongan la repolarizacion. En aquellos pacientes con sindrome
de QT largo que presenten elevado riesgo de presentar muerte subita
(taquicardia ventricular documentada, antecedentes familiares de
muerte subita, QTc excesivamente alargado en torno a 500 ms, etc.),
se debe valorar el implante de un DAI. Asimismo, se recomienda en
deportistas con un QTc basal prolongado la realizacion de una prueba
de esfuerzo maximal, intentando analizar el acortamiento del QTc con
el gjercicio a frecuencias maximales, lo que irfa a favor de la benignidad
de esta patologfa.

Tanto la 36° Conferencia de Bethesda como la Sociedad Europea
de Cardiologia de 2005 fueron muy restrictivos, recomendando la
descalificacion de los individuos con SQTL de todos los deportes de
competicion, excepto en aquellos de baja intensidad (IA). Sin embargo,
ambas entidades presentaron discrepancias a la hora de establecer
recomendaciones de actividad deportiva en deportistas con genotipo
positivo y fenotipo negativo; la ESC recomienda el cese completo del
deporte de competicién, mientras que la conferencia de Bethesda les
permitirfa la participacion en actividad deportiva de alto nivel (exceptola
natacion en pacientes con SQTL tipo 1). Hoy en dia, numerosos estudios
establecen que dichas pautas son bastante restrictivas y deberfan ser
revisadas, dada la baja tasa de eventos arritmicos en deportistas con
estas canalopatias que siguen las pautas adecuadas.

Segun las guias americanas’ y las recomendaciones mas recientes,
el deporte competitivo podria ser considerado en un paciente pre-
viamente sintomatico o con expresion electrocardiografica de SQTL,
siempre que se adopten ciertas medidas de precaucién, que reciban
el tratamiento adecuado y que lleven al menos 3 meses totalmente
asintomaticos (clase Ilb, nivel de evidencia C). Si tiene implantado un
DAl hay que seguir las guias especificas de DAl en deporte.

Asimismo, si el paciente tiene un SQTL y ha estado previamente
sintomatico o presenta manifestaciones electrocardiogréaficas claras
(QTc >470 ms en hombres o >480 ms en mujeres), puede considerarse
su participacion en un deporte competitivo siempre que esté con
tratamiento adecuado, se tomen las medidas de precaucion correspon-
dientes y esté asintomatico con dicho tratamiento durante al menos
3 meses, excepto la natacion en aquellos deportistas con SQTL tipo 1
(clase Ilb, nivel de evidencia C).

Sindrome de QT corto

Es una patologia poco frecuente que puede predisponer a la apa-
ricién de arritmias letales, predominantemente fibrilacién ventricular®.
Hablamos de QT corto cuando nos encontramos con un QTc<300 ms de
forma persistente asociados predominantemente con ondas T picudas
y simétricas. Sin embargo, el hallazgo de un intervalo QTc corto en el
electrocardiograma de superficie no es suficiente para hablar de la pre-
sencia de este sindrome asi como la predisposicion de arritmias letales.

Deberfamos sospechar esta patologia cuando, ademds de presentar
estas alteraciones electrocardiogréficas, exista la presencia de palpita-
ciones, fibrilacién auricular o cuadros sincopales, asi como antecedentes
familiares de muerte subita cardiaca. En el momento actual, se conocen
Unicamente tres mutaciones causales, por lo que se clasifican en tres
tipos diferentes en funcién de la mutacion. Se recomienda en muchas
ocasiones la realizacion de un estudio electrofisiolégico con el objetivo
de inducir eventos arritmicos. Hoy en dia, el tratamiento de eleccion
para la prevencion de muerte subita en pacientes con alto riesgo es el
implante de un DAI. Aungue existen pocos estudios, la quinidina podria
utilizarse como farmaco coadyuvante para prevenir la fibrilacién auricu-
lar o taquicardias ventriculares recurrentes en los pacientes con SQTC®.

Segun las recomendaciones actuales, al igual que en los depor-
tistas con sindrome de QT largo, el deporte competitivo puede ser
considerado en un paciente previamente sintomatico o con expresion
electrocardiografica de un QT corto siempre que se adopten las medidas
de precaucién previamente resefiadas, que el tratamiento que reciba
sea correctoy que lleve al menos 3 meses asintomatico (clase IIb, nivel
de evidencia Q).

Sindrome de Brugada

Este sindrome se caracteriza por un patrén electrocardiografico
tipico en las derivaciones precordiales derechas (V1-V3) asociado en
muchas ocasiones con morfologfa de bloqueo de rama derecha y pre-
disposicidn a presentar arritmias ventriculares y muerte subita.

El sindrome de Brugada es mucho mas frecuente en hombres
(hasta un 75% de los casos), siendo la edad media en el diagndstico en
torno a los 40 afos*. En general, los sintomas més frecuentes en estos
pacientes es el sincope o muerte subita en contexto de taquicardia
ventricular polimorfa o fibrilacién ventricular, que aparecen de forma
mas frecuente durante el suefio o el reposo®. Hoy en dia, los desenca-
denantes mas frecuentes descritos en esta patologia son la fiebre, golpe
de calor, determinados farmacos, etc. por lo que debemos tener especial
alerta ante cada una de estas circunstancias. Por ello, es fundamental la
instauracion de un tratamiento precoz en la hipertermia de los estados
febriles asi como evitar el golpe de calor durante el ejercicio. Asimismo,
debemos tener especial precaucion con los farmacos desencadenan-
tes de sindrome de Brugada (antiarritmicos, antidepresivos, etc.) en
pacientes con esta patologia. Puede consultarse la lista completa de
estos farmacos en www.brugadadrugs.org.

Presenta una prevalencia general de 5 por 10.000 habitantes, siendo
mas frecuentes en ciertas regiones, tales como el sudeste asiatico. Se
estima que en torno a un 5-8% de los casos de muerte subita globa-
les y hasta el 20% de las muertes subitas sin cardiopatia estructural
son debidas a este sindrome. En la mitad de los casos, los pacientes
tienen antecedentes familiares de este sindrome o de muerte subita;
sin embargo, no es infrecuente encontrarnos con casos esporadicos.
Actualmente, cuando el diagnostico se realiza tras un cuadro sincopal
en un paciente con antecedentes familiares o tras la reanimacion de una
muerte subita, el manejo es mas evidente y estaria indicado el implante
de un DAL Sin embargo, el tratamiento de los enfermos asintomaticos,
es decircon genotipo positivo y fenotipo negativo resulta controvertido.
Hoy en dia se sugiere la realizacién de un estudio electrofisioldgico con
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Figura 1. Clasificacion de los diferentes patrones electrocardio-
graficos descritos en el sindrome de Brugada.
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Tabla 2. Criterios clinicos para establecer el diagnéstico definiti-
vo de sindrome de Brugada.

Hallazgos en el ECG

Elevacion del ST 2 mm con pendiente superior (coved) en mas de una
derivacion precordial (V1-V3), bien en forma espontanea o tras provoca-
cién con bloqueante del sodio.

Y uno de los siguientes

| -
L

estimulacion eléctrica programada para identificar a los pacientes con
mayor riesgo de sufrir eventos arritmicos. Sin embargo, existen datos
que demuestran que la sola presencia de un patrén electrocardiografico
tipo 1, incluso cuando no se cumplen otros criterios clinicos, puede
asociarse con muerte en el seguimiento a largo plazo. Ello obliga a
considerar como pacientes en riesgo a todos los que presentan un
patron electrocardiografico tipo I. Sin embargo, no esté establecido aun
de forma definitiva el manejo enlos pacientes asintométicos, por lo que
se requiere un seguimiento exhaustivo y prolongado para establecer
una determinada actitud terapéutica.

Se han descrito tres patrones electrocardiograficos en el sindrome
de Brugada (Figura 1):

— Tipo 1:consiste en una elevacion >2 mm del ST, con forma redon-
deada, seguida de una onda T negativa, en méas de una derivacion
precordial derecha (V1-V3).

— Tipo 2: se caracteriza también por una elevacion del ST =2 mm
en precordiales derechas, pero seguida de una onda T positiva
o bifésica, lo que le confiere una morfologfa en silla de montar.

— Tipo 3: cualquiera de las dos morfologfas previas, pero que presen-
ten elevaciéon del ST <1 mm.

En el momento actual, el Uinico patrén aceptado como diagndstico
por la Sociedad Europea de Cardiologia es el tipo 1. Asimismo, este
patrén puede ser evidente de forma espontdnea en ECG basal o ma-
nifestarse tras un test de provocacion farmacoldgica con un farmaco
blogueante de los canales de sodio (ajmalina o flecainida). Sin embargo,
aparte de las alteraciones electrocardiograficas, se exige ademés alguno
delos criterios clinicos (Tabla 2) para establecer el diagnostico definitivo.

Debemos recalcar que es relativamente frecuente encontrarnos en
deportistas de alto rendimiento la presencia de bloqueo incompleto de
rama derecha; por lo que no debemos confundir ambas morfologias.
Asimismo, se insiste frecuentemente en una adecuada colocacion de
los electrodos en los deportistas (especialmente en derivaciones pre-
cordiales V1 y V2 en 4° espacio intercostal derecho e izquierdo respec-
tivamente), dado que una colocacion alta de los mismos puede simular
frecuentemente una morfologia del patron de Brugada, sobretodo en
individuos con mayor superficie corporal®’.

Segun las recomendaciones actuales, el deporte competitivo puede
considerarse en un paciente previamente sintomético o con expresion
electrocardiogréfica de un Brugada siempre que se adopten las medidas

Arritmia ventricular documentada:
a) Fibrilacién ventricular
b) Taquicardia ventricular polimorfa
c) Arritmias ventriculares inducibles tras estimulacion
eléctrica programada

Historia familiar:
a) Muertes subitas en menores de 45 anos
b) ECG caracteristico en familiares

Sintomas relacionados con arritmia:
a) Sincope
b) Respiracion agdnica nocturna

Se deben, ademas, descartar otras posibles causas de la ateracion del ECG.

de precaucién adecuadas (evitar medicamentos desencadenantes,
hipertermia, deshidratacion, etc.), que el tratamiento que reciba sea
correcto y que lleve al menos 3 meses asintomatico (clase Ilb, nivel de
evidencia Q). Si tiene implantado un DAI deberfan seguirse las guias
especificas de DAl en deporte,

Debemos tener en cuenta que hoy dia estd practicamente
instaurado la realizacion del estudio genético de rutina en aquellos
individuos con sospecha de presentar algun tipo de canalopatia, por
lo que se llega a un diagnostico precoz y fiable en la mayor parte de
los pacientes, incluso en aquellos con fenotipo negativo. En aquellos
pacientes asintomaticos con genotipo positivo y fenotipo negativo
con Sindrome de Brugada, esta permitido que participen en cualquier
deporte competitivo, siempre que se tengan en cuenta las medidas de
precaucion recomendadas (clase lla, nivel de evidencia Q).

Taquicardia ventricular catecolaminérgica

La taquicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica (TVPC)
es una canalopatia hereditaria (siendo la mutacion mas frecuente
localizada en el gen del receptor de la rianodina)® que se caracteriza
por la aparicion de sincopes o muerte subita que se desencadenan
durante el ejercicio o emociones intensas en individuos con ausencia
de cardiopatia estructural. Generalmente, la causa subyacente de estos
eventos adversos es la aparicion de arritmias potencialmente letales, que
consisten en episodios de taquicardia ventricular rapidas bidireccionales
(Figura 2) o polimorficas.

La edad media del comienzo de los sintomas es en lainfancia, entre
los 7 y los 12 afos, aunque han sido reportado casos de diagnéstico
tardfo més alld de los 40 afios. El diagndstico se suele retrasar 2 afos
desde el primer sincope, que habitualmente se etiqueta como vaso-
vagal, neuromediado, etc. Ademas, se debe considerar también este
diagnostico en sincopes asociados a natacion.
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Figura 2. Registro electrocardiografico de un paciente con TVPC
durante una ergometria, objetivandose la presencia de extrasis-
tolia ventricular bidireccional de repeticion.
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Se considera una de las canalopatias mas agresivas vy letales; se
estima que en torno al 30% de los individuos afectados sin tratamiento
experimentan al menos una muerte subita*y en torno al 80%, presen-
tan al menos un evento sincopal. Desgraciadamente, la muerte subita
puede ser en ocasiones la primera manifestacion de la enfermedad, por
lo que debemos estar especialmente alertas en aquellos deportistas que
tengan antecedentes familiares o sospecha de esta patologfa.

El electrocardiograma basal no generalmente no resulta muy Util
en el diagndstico de esta patologia®, dado que, al igual que el ecocar-
diograma y otras técnicas de imagen, no suele mostrar alteraciones pa-
tolégicas. La herramienta diagnostica fundamental en estos individuos
es la prueba de esfuerzo. Con dicha prueba, el clinico intentard evocar
mediante una descarga adrenérgica intensa diferentes arritmias malig-
nas (taquicardia bidireccional, taquicardia ventricular polimorfica, etc.)
(Figura 2). En la TVPC, la aparicién de estos eventos arritmicos durante
el ejercicio suele aparecer a una frecuencia cardiaca umbral de 100-120
latidos por minutos, empeorando progresivamente a medida que se
aumenta la carga de trabajo. Es por ello que en los deportistas enlos que
podamos sospechar la presencia de esta patologfa, debemos realizar la
ergometria bajo un protocolo con un aumento progresivo y paulatino
de la carga de intensidad fisica, evitando los incrementos bruscos de
cargas de trabajo. El rendimiento diagndstico del dispositivo Holter es
menor que el de la prueba de esfuerzo. Sin embargo puede ser util en
personas con movilidad reducida y en nifios pequefos que no puedan
realizar una prueba de esfuerzo.

Las arritmias ventriculares pueden ponerse de manifiesto con el
test de adrenalina, sin embargo, este test diagnostico es controvertido,
su rendimiento diagnostico es muy variable (2-50%) y estd indicado
Unicamente en casos muy concretos®. Por Ultimo, debemos recordar
que el estudio genético se ha convertido en un pilar fundamental para
establecer el diagnostico definitivo de esta canalopatia.

Dado la alta letalidad de esta patologia y, al igual que en el resto
de cardiopatias familiares, se debe recomendar el estudio genético a
los familiares de primer grado de un individuo afecto, especialmente si
se conoce la mutacion causal especifica. Ademaés, se debe realizar en
éstos un estudio cardiolégico completo que incluya electrocardiograma
basal, ecocardiograma, ergometria, etc.

En cuanto al tratamiento de estas canalopatias, dado que suelen
estar inducidas por una descarga adrenérgica importante, el pilar fun-
damental son los beta bloqueantes*'. Es interesante en estos individuos
la realizacion de ergometrias periddicas para intentar realizar una induc-
cion reproducible de la arritmia durante el ejercicio que nos permite
una adecuada valoracién de respuesta al tratamiento asf como el se-
guimiento de la titulacion de estos farmacos. Cuando nos encontramos
ante casos de proteccion incompleta (persistencia de arritmias durante
el esfuerzo) con esta medicacion, debemos plantear afadir flecainida al
tratamiento®. Asimismo, los beta bloqueantes estan indicados también
en prevencion primaria; es decir, en aquellos pacientes que son portado-
res de mutaciones patogénicas en genes asociados con TVPC a pesar de
haber presentado una ergometria estrictamente normal. Esto se debe
a que, como hemos comentado previamente, en muchas ocasiones la
muerte subita puede ser la primera manifestacion de la enfermedad.
Asimismo, hay que valorar en estos pacientes el implante de un DAl en
aquellos casos en los que se han presentado episodios de muerte subita,
eventos arritmicos potencialmente letales a pesar de encontrarse bajo
tratamiento farmacoldgico o en los individuos que no pueden tomar
beta bloqueantes. En los pacientes con DA, se recomienda mantener el
tratamiento farmacolégico descrito previamente, reduciendo significa-
tivamente de esta forma la aparicion de descargas del dispositivos. Por
ultimo, podria considerarse la denervacion simpatica en aquellos que
son refractarios a otras terapias, aunque no es una técnicaampliamente
recomendada hoy en dia dado sus efectos secundarios asi como la
recurrencias de eventos cardiolégicos a largo plazo.

Finalmente, debemos insistir en la importancia de un seguimiento
estricto y una valoracién periodica por un cardidlogo cada 6 meses
aproximadamente para supervisar la adherencia al tratamiento (se
han descrito casos de taquicardia ventricular en pacientes que han
abandonado el tratamiento con beta blogueantes durante un Unico
dia) asi como la respuesta a los farmacos. El clinico puede guiarse para
recomendar la intensidad y los limites de la actividad fisica en funcion
de los resultados objetivados en la ergometria realizada en el dmbito
hospitalario con las medidas de seguridad adecuadas. Ademas, se ha
propuesto el empleo de los diferentes dispositivos de monitorizacion
cardiaca para orientar la participacion deportiva, controlando que la
frecuencia cardiaca en el deportista se encuentre dentro del rango
considerado como seguro para la actividad fisica. Sin embargo, dado
los riesgos que esto conllevarfa no se considera en ninglin caso como
alternativa al seguimiento estricto y al tratamiento médico adecuado.

Segun las recomendaciones actuales, si el paciente tiene una TVPC
y ha estado sintomatico, o esta asintomatico pero tiene bigeminismo
ventricular, dobletes 0o TVNS en la ergometria, sélo puede participar en
deportes competitivos tipo IA. Cualquier excepcion, deberfa ser consul-
tada a un cardidlogo especialista en TVCP (clase lll, nivel de evidencia C).

En definitiva, la principal recomendacién ha consistido clasicamente
en evitar todo tipo de deporte competitivo deportistas con canalopatias;
sin embargo, en la actualidad se han producido algunos cambios que
permiten modificar estar recomendaciones. En los Ultimos afos, no se
ha descrito ningln evento relacionado con el ejercicio competitivo
atribuible a una canalopatia en Estados Unidos (siempre y cuando se
tomaran las medidas de precaucion adecuadas.). Ademas existen otros
registros, como el North American ICD Sports Registry, que han comproba-
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do muy baja incidencia de eventos en pacientes con canalopatias que
se mantienen en el deporte competitivo. De todas formas, ain hoy en
dia no existe evidencia cientifica suficiente para conocer el riesgo real
de un deportista competitivo con una canalopatfa, por lo que todas las
recomendaciones tienen un nivel de evidencia C.

En cuanto al tratamiento especifico, debemos tener en cuenta que
éste debe estar dirigido por la severidad de la enfermedad y no cen-
trarnos Unicamente en su condicion de deportista, es decir, no estaria
indicado el implante de una DAl en un paciente con una canalopatia,
solo por el simple hecho de ser deportista de competicion. Asimismo,
los deportistas con diagnostico o sospecha de canalopatfas deben ser
valorados por un cardidlogo (arritmologos, expertos en cardiopatias
familiares, etc.) (clase I; nivel de evidencia Q).

Ademas, todo deportista sintomatico con diagnéstico o sospecha de
canalopatia debe evitar todo tipo de deporte competitivo hasta que sea va-
lorado por un especialista, se encuentre con un tratamiento adecuadoy lleve
3 meses con tratamiento y sin ningun evento (clase I; nivel de evidencia Q).

Es razonable que un paciente asintomatico con una canalopatfa
oculta (genotipo positivo, fenotipo negativo) participe en cualquier
deporte competitivo, siempre que se tengan en cuenta las medidas de
precaucion apropiadas (clase lla, nivel de evidencia C).

Conclusion

El desarrollo de la medicina actual ha supuesto una mejoria sig-
nificativa en el estudio de las cardiopatias familiares, asi como en su
diagndstico precoz y tratamiento. Asimismo, los estudios genéticos
han supuestos un pilar fundamental en el seguimiento de estas car-
diopatias, guiando de manera mas adecuada la actitud terapéutica
que debemos seguir. Se cree hoy en dfa que los avances en el estudio
genético marcaran una influencia en el prondstico y en el conocimiento
mas profundo de estas enfermedades. Sin embargo, la genética hace en
muchas ocasiones que nos encontremos ante un gran dilemaala hora
de establecer las recomendaciones deportivas en pacientes portadores
de las mutaciones causales, que no han desarrollado fenotipicamente
la enfermedad, por lo que se esté trabajando ampliamente en ello.

Por ello, debemos recalcar laimportancia de realizar un seguimiento
estrecho en los deportistas portadores de mutaciones patogénicas con
fenotipo negativo. Es evidente que dependiendo de la penetrancia y
expresividad de cada mutacién individual, un porcentaje de estos por-
tadores va a desarrollar la enfermedad familiar, por lo que es importante
desarrollar protocolos individualizados de sequimiento para la deteccion
de la aparicion de manifestaciones fenotipicas. Dichos protocolos resul-
tan de gran utilidad a la hora de evitar la aparicion de eventos adversos
en estos portadores durante la realizacion de la actividad deportiva.

El nivel de ejercicio permitido para los pacientes con cardiopatias
familiares plantea actualmente un gran desafio para el clinico. Por un
lado, el ejercicio extenuante puede ser perjudicial y podria aumentar
el riesgo de muerte subita y otros eventos adversos; sin embargo, la
restriccion excesiva de la actividad fisica nos conduce a la inactividad
fisica y tiene efectos desfavorables sobre la salud y la calidad de vida.
Existen hoy en dia ciertos programas de acondicionamiento fisico
desarrollados en diferentes centros que promueven la realizacion de

ejercicio seguro en pacientes con cardiopatias familiares. Esto se atri-
buirfa a diferentes disciplinas deportivas asi como la posibilidad de que
se puedan implementar en cualquier lugar con facilidad.

Por tanto, comienza a existir una tendencia a ser mas permisivos
con estos pacientes. Las recomendaciones actuales son cada vez menos
restrictivas; sin embargo, ain existen limitaciones en muchas de estas
cardiopatias. Es necesario aln tener mas evidencias en registros am-
plios de pacientes con cardiopatias familiares que hacen deporte, para
obtener conclusiones mas fiables y especificas. Ademads, se necesitan
mas estudios que nos ayuden a averiguar el papel real del ejercicio en
el desarrollo fenotipico de estas enfermedades asi como en el riesgo
de muerte subita que éste conlleva.

En conclusion, ha llegado el momento de prestar més atencion a
las cardiopatias familiares y actualizar su manejo desde el punto de vista
de las actividades deportivas, sobretodo por los claros beneficios que
puede reportar, siendo siempre precavidos y basandonos en todo mo-
mento en dos principios fundamentales: la seguridad y sus beneficios.
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