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I. CONCEPTO (MS) 
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“Aquella que ocurre de manera 

inesperada dentro de la primera hora 

desde el inicio de los síntomas* o si se 

produce en ausencia de testigos cuando 

el fallecido ha sido visto en buenas 

condiciones menos de 24 horas de 

hallarlo muerto” 

* Algunos pacientes fallecen instantáneamente pero la mayoría presenta algunos pródromos 



II.  HISTORIA 

 

• Antiguo Egipto. Hace 4000 años en el papiro de 

Ebers se recogía: “si un paciente presenta dolor 

en el brazo y la parte izquierda del tórax, la 

muerte lo está amenazando”. 

 

• Hace 2500 años en China se relacionaba la MS 

con una arritmia: “la intermitencia del pulso es 

un predictor de muerte próxima”. 

 

• Hipócrates afirmaba: “el dolor intenso 

precordial que se irradia hacia la clavícula y la 

espalda es un signo de mal pronóstico”. 
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II.  HISTORIA 

 

• S. XIV, el conde Gastón de Foix, tras 

sentir opresión centrotorácica: “Soy 

hombre muerto. Que Dios se apiade de 

mí”. 

• S. XVIII, Heberden publicó por primera 

vez una descripción de “angina de 

pecho”. 

• Principios s. XX, Herrick describió el 

cuadro clínico  del infarto de miocardio. 

• Hace 60 años, se describieron otras 

enfermedades como causa de MS 

diferentes a la cardiopatía isquémica. 
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III.  EPIDEMIOLOGÍA 

 

• Incidencia anual mundial de MSC ronda 4-5 millones de casos, en 

EEUU oscila entre 180000-250000 casos y en España 30000 personas. 

• La mayoría de los fallecimientos se producen en enfermos sin HCV 

previa o factores predisponentes conocidos. 

• El mayor riesgo se concentra en ciertos pacientes que constituyen un 

número pequeño en términos absolutos. 

MUERTE SÚBITA  

Muerte súbita. A. Bayés de Luna, R. Elosua. Rev. Esp. Cardiol. 2012; 65(11) 



III.  EPIDEMIOLOGÍA 

 

• Aproximadamente el 12% de todas las muertes 

naturales ocurren de forma repentina, y un 88% de ellas 

son de origen cardiaco. 

• Es el modo de fallecimiento para >50% de los pacientes 

con cardiopatía coronaria. 

• La MSC en general, es más común en varones (60%). 

• Existen dos edades de máxima incidencia:  

oEntre el nacimiento y los 6 meses 

oEntre los 75 y 85 años. 
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IV. ENFERMEDADES SUBYACENTES 
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EN OCASIONES, SOLAPAMIENTO 

SIGNIFICATIVO ENTRE ENTIDADES 



V.  FISIOPATOLOGÍA 

 

• La MS es el estadio final de una cadena de 

eventos. 

• En todos los casos, se describen factores 

moduladores y/o desencadenantes, que 

actúan sobre un miocardio vulnerable. 

• El resultado es el desencadenamiento de 

fibrilación ventricular (FV) o menos 

frecuentemente, bradiarritmia extrema. 

MUERTE SÚBITA  



Muerte súbita. A. Bayés de Luna, R. Elosua. Rev. Esp. Cardiol. 2012; 65(11) 



Muerte súbita. A. Bayés de Luna, R. Elosua. Rev. Esp. Cardiol. 2012; 65(11) 



Muerte súbita. A. Bayés de Luna, R. Elosua. Rev. Esp. Cardiol. 2012; 65(11) 
Muerte súbita. A. Bayés de Luna, R. Elosua. Rev. Esp. Cardiol. 2012; 65(11) 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

• Aproximadamente un 90-95% de las 

víctimas de MSC sufren una cardiopatía 

estructural. 
 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. 

2. MIOCARDIOPATÍA DILATADA NO ISQUÉMICA. 

3. MIOCARDIOPATÍA HIPERTRÓFICA. 

4. DISPLASIA ARRITMOGÉNICA DEL VD. 

5. MIOCARDIOPATÍA NO COMPACTADA. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. 

 

• La CI se asocia a un 80% de los casos de MS. Sin 

embargo, en menos de un 50% de MS, existen datos 

clínicos, ECG o angiográficos de que la isquemia aguda 

sea el factor directo causal de MS. 

• Sólo un 50% de los casos de MS se deben a un ataque 

isquémico agudo. 

• Probablemente la mayoría de los demás casos de MS en 

pacientes con CI, la causa de la muerte sea una TV 

sostenida alrededor de una cicatriz antigua. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. 
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SÓLO UN 50% DE LOS CASOS DE MS SE DEBEN A UN ATAQUE ISQUÉMICO AGUDO 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. 
 

 

• Sólo una minoría de los episodios de MSC se da en 

estas poblaciones de pacientes de alto riesgo. 

 

 

Las intervenciones preventivas efectivas en estos 

subgrupos, como DAI, tendrán sólo un efecto menor en 

la frecuencia de MSC en el conjunto de la población. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. PREVENCIÓN 

PRIMARIA. 
 

• Tratamiento efectivo de los factores de riesgo 

cardiovasculares. 

• Avances en medicina genómica. 

 Variaciones en la secuencia del gen de la NOS1AP 

(proteína adaptadora de la óxido nítrico sintetasa 1). 

 Variantes de los genes KCNQ1 y SCN5A. 

• La alternancia de la onda T (TWA). 

• Estudio de cicatrices por imagen (RMC). 

 
 

MUERTE SÚBITA  



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. PREVENCIÓN 

PRIMARIA. 
 

• No se ha demostrado que ningún fármaco antiarrítmico de 

clase I o III, consiga prevenir la MSC en pac con EC. 

• B-bloqueantes, IECAs, ARA II, estatinas, 

espironolactona y antitrombóticos, son eficaces para 

prevenir la MS. 

• La revascularización coronaria quirúrgica o percutánea, 

efectos antiarrítmicos favorables. 

• El tratamiento con DAI en pacientes de alto riesgo con EC 

proporciona una reducción del riesgo relativo de mortalidad 

total de entre un 20-30%. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. PREVENCIÓN 

PRIMARIA. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. PREVENCIÓN 

PRIMARIA. 
 

 

 

 

INDICACIONES DE DAI (ACC/AHA/HRS 2008) 
 

 Pacientes con FEVI <35% al menos 40 días después de un 

infarto previo, en clase funcional II o III (I). 

 Pacientes con FEVI <30%, en clase funcional I, 40 días después 

de un IM (IIa). 

 Pacientes con FEVI <40% a causa de un IM previo con TVNS 

espontánea y con FV/TV sostenida inducible en un EEF (I). 
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Epstein AE, DiMarco JP, Ellenbogen KA. ACC/AHA/HRS 2008 guidelines for device-based therapy of cardiac rhythm abnormalities. 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. ENFERMEDAD CORONARIA. PREVENCIÓN 

SECUNDARIA. 

• Tratamiento de pacientes tras una MS resucitada, TV 

sostenida o un síncope inexplicado. 

 

 

 

 

 

 

• Papel de la ablación con catéter (ensayo SMASH VT). 
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INDICACIONES DE DAI (ACC/AHA/HRS 2008) 
 

 Pacientes tras una parada cardiaca secundaria a FV/TV o un 

episodio de TV sostenida inestable, tras haberse descartado toda 

causa completamente reversible (I). 

 Pacientes con síncope de origen indeterminado que presentan 

una FV o TV sostenida, clínicamente relevante y 

hemodinámicamente significativa, inducida en el EEF (I). 
 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. MIOCARDIOPATÍA DILATADA NO ISQUÉMICA.  

• La mortalidad a 5 años de la MCD se estima en un 

20%, y la MSC supone aprox 30% del total de muertes.  

 

PREVENCIÓN PRIMARIA. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. MIOCARDIOPATÍA DILATADA NO ISQUÉMICA. 

PREVENCIÓN PRIMARIA. 
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INDICACIONES DE DAI (ACC/AHA/HRS 2008) 

 

 Pacientes con MCD e ICC de clase funcional II o III de la NYHA con 

FEVI < 35% (I). 

 La implantación de DAI es razonable (IIa) en los pacientes a la 

espera de un trasplante cardiaco y no están hospitalizados. 

 
* La IC de clase IV es un estado heterogéneo y dinámico.  

** Cuando un paciente presenta síntomas de clase IV persistentes a pesar de 

un tratamiento médico óptimo, la esperanza de vida < 12 meses.  

*** Las muertes por ICC explican un elevado % de total de casos, y el implante 

de DAI no está indicado. 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. MIOCARDIOPATÍA DILATADA NO ISQUÉMICA. 

PREVENCIÓN SECUNDARIA. 
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INDICACIONES DE DAI (ACC/AHA/HRS 2008) 

 

 Tras un PCR, una TV sostenida o un episodio de síncope 

inexplicado con inducción de FV/TV sostenida clínicamente 

relevante y hemodinámicamente significativa en un EEF (I). 

 Síncope inexplicado y DSVI significativa (IIa). 

 

** Los pacientes deben recibir de forma paralela un tratamiento médico 

óptimo para la IC. 

 



IV.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

3. MIOCARDIOPATÍA HIPERTRÓFICA.  

• La miocardiopatía hipertrófica (MCH) es una enfermedad cardiaca 

hereditaria heterogénea caracterizada por una hipertrofia 

idiopática del ventrículo izquierdo (1 de 500 adultos). 

• Causa más frecuente de MS en sujetos <35 años. 

• En 2003, documento de consenso, donde se describen factores 

de riesgo mayores de MS en sujetos con MHC. 
 

 

 En pacientes con MCH que han presentado TV sostenida y/o 

FV, está indicado la implantación de DAI (clase I).  

 Se establece como razonable (clase IIa) su empleo en sujetos 

con MCH que poseen uno o más factores de riesgo mayores 

de MSC (CONTROVERSIA, ALGUNOS GRUPOS EXIGEN 2). 
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• Episodio previo de MS. 

•TV sostenida espontánea. 

•Taquicardia ventricular no sostenida.  

• Historia familiar de MS. 

•Síncope de causa no explicada. 

•Hipertrofia VI severa (>30 mm). 

•Respuesta anormal de TA al ejercicio. 



VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

4. DISPLASIA/MIOCARDIOPATÍA ARRITMOGÉNICA 

DEL VENTRÍCULO DERECHO.  
• La miocardiopatía arritmogénica del VD (MAVD) es un trastorno que se 

produce por una infiltración fibroadiposa del VD, y en menor medida y 

frecuencia del VI. 

• TV monomórfica sostenida, con morfología de BRI, en individuos 

jóvenes, durante el ejercicio. 

• No existe consenso claro respecto a los factores de riesgo de desarrollo de 

MSC para justificar el uso de un DAI en prevención primaria. 
 

 Se recomienda la implantación de DAI (clase I) en aquellos con 

MAVD y un episodio de TV sostenida o FV.  

 Se considera razonable (clase IIa) su uso en enfermos con 

afectación extensa (incluidos los pacientes con enfermedad del 

VI), síncope desconocido o historia familiar de MSC. 
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VI.  PREVENCIÓN DE MSC EN LAS 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

5. MIOCARDIOPATÍA NO COMPACTADA. 

• La miocardiopatía congénita infrecuente que se 

caracteriza por la desorganización de las trabéculas 

ventriculares con recesos profundos, con el 

consiguiente aspecto espongiforme del VI.  

• Desarrollo de insuficiencia cardiaca, arritmias 

ventriculares y fenómenos  embólicos. 
 

 Las guías actuales establecen que puede considerarse (clase IIb) el 

uso de DAI en pacientes con miocardiopatía no compactada en 

prevención primaria. 

** No se han observado predictores clínicos de la terapia de DAI 

apropiada. 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 
• La MSC en ausencia de cardiopatía estructural suele asociarse a un 

trastorno arritmogénico de origen genético.  

• Penetrancia variable, es decir, no todos los portadores genéticos 

manifiestan el fenotipo y el grado de presentación clínica 

(expresión) entre los que lo manifiestan es diferente. 
 

 

1. SÍNDROME DEL QT LARGO. 

2. SÍNDROME DE QT CORTO. 

3. SÍNDROME DE BRUGADA. 

4. TAQUICARDIA VENTRICULAR POLIMÓRFICA 

CATECOLAMINÉRGICA. 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. SÍNDROME DEL QT LARGO (CONGÉNITO). 

• Trastorno caracterizado por intervalo QT alargado y la 

propensión a las arritmias ventriculares polimórficas 

(“torsión de puntas”). 

• 1:3000-5000 individuos. 

• Se han descrito diversas formas de SQTL, cada una de 

ellas relacionado con un gen diferente. 

• Los SQTL tipo 1, 2 y 3 representan más del 90% del total. 

 Los SQTL 1 y 2 (KCNQ1 y KCNH2), pérdida de la función de los 

canales de potasio de activación lenta (IKs) y rápida (IKr), 

respectivamente.  

 El SQTL 3 se asocia a mutaciones en el gen SCN5A, hiperfunción del 

canal de sodio. 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. SÍNDROME DEL QT LARGO. 

 Los SQTL 1 y 2 (KCNQ1 y KCNH2), pérdida de la función de los 

canales de potasio de activación lenta (IKs) y rápida (IKr), 

respectivamente.   

 El SQTL 3 se asocia a mutaciones en el gen SCN5A, hiperfunción del 

canal de sodio. 
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Begoña Benito. Rev Esp Cardiol Supl.2013;13(A): 14-23 POSTPOTENCIALES PRECOCES 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

• Característicamente los eventos en pacientes aparecen ante determinadas 

situaciones desencadenantes. 
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SQTL 1 SQTL 2 SQTL 3 

Natación/ 

ejercicio 

Estímulos 

auditivos/ puerperio 
Reposo nocturno 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

1. SÍNDROME DEL QT LARGO. 
 

TRATAMIENTO 

• La primera medida es evitar situaciones desencadenantes 

de arritmias y prohibición de fármacos que alargan el 

intervalo QT (www.qtdrugs.org). 

• Los BB son el tratamiento de primera línea (especialmente 

tipo 1). 

• El DAI es la terapia indicada en pacientes de alto riesgo: 

• Recuperados de una MS. 

• Persisten sintomáticos a pesar de los BB. 

• Síntomas y/o intervalo QTc >500 ms y tienen contraindicación 

para los BB. 

• Formas de Jervell y Lange-Nielsen. 
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http://www.qtdrugs.org/


VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. SÍNDROME DEL QT CORTO. 

• Es una entidad reciente (descrita en el 2000), muy 

infrecuente (50 casos en la literatura), que se engloba dentro 

de las canalopatías.  

• Se han descrito hasta 5 formas distintas de SQTC. 

 Aumento de las corrientes de salida de potasio e hipofunción 

del canal de calcio.  
 

• Intervalo QT corregido reducido (< 320 ms en 

varones y <340 ms en mujeres). 

• Se sabe poco acerca de la estratificación del riesgo en el 

SQTC (falta de datos). 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. SÍNDROME DEL QT CORTO. 

• Aumento de las corrientes de salida de potasio e 

hipofunción del canal de calcio.  
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

2. SÍNDROME DEL QT CORTO. 
 

TRATAMIENTO 

• Algunos autores promueven el uso de DAI a la mayoría 

de los pacientes diagnosticados. 

• Un tratamiento alternativo y complementario, en otros 

casos, es el empleo de quinidina que alarga el QT y 

previene la inducibilidad de arritmias durante el EEF:  
 Pacientes no candidatos a DAI (niños de corta edad). 

Múltiples episodios de FV, como tratamiento coadyuvante al DAI. 

 Tratamiento de fibrilación auricular asociada. 

 Terapia para las tormentas arrítmicas. 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

3. SÍNDROME DE BRUGADA. 

• Es una enfermedad caracterizada por una elevación del 

segmento ST en V1-V3 y morfología similar al bloqueo de 

rama derecha en el ECG.  

• Asociada a elevada incidencia de MS y síncope en paciente 

jóvenes (hasta un 20 %). 

• 1:5000 individuos. 

• Inicialmente se describió una mutación en el gen SCN5A: 

 Pérdida de la función del canal de sodio (gradiente de 

corrientes positivas de salida, durante la fase 1 del 

potencial de acción. 
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

MUERTE SÚBITA  

Potencial de acción transmembrana y 

corrientes iónicas que participan en 

cada una de sus fases.  

Fase 1 (área sombreada): Balance 

entre las corrientes positivas de 

entrada INa e ICaL y las corrientes 

positivas de salida Ito.  

 

* Cuando hay predominio de las 

corrientes de salida respecto a las de 

entrada, la célula experimenta cierto 

grado de repolarización, lo cual 

produce la aparición de una muesca 

característica en el potencial de acción 

(línea discontinua). 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 
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A: Un desequilibrio aún 

mayor sobre las corrientes 

de entrada y salida produce 

un fenómeno de 

despolarización de todo o 

nada; en estas circunstancias 

puede desaparecer el lomo 

del potencial de acción por 

completo (línea  gris) lo que 

da lugar a dispersión de la 

repolarización transmural 

(DRT) y epicárdica (DRE). 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 
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B: Potenciales de acción registrados en endocardio y en dos puntos de epicardio en muestras caninas de 

ventrículo derecho; la administración de terfenadina (bloqueador de los canales de sodio y calcio) acentúa 

la muesca en el potencial de acción en epicardio y produce un fenómeno de repolarización todo o nada; 

esta situación facilita la propagación del lomo del potencial de acción desde las regiones que lo mantienen 

a las regiones que lo han perdido, lo que da lugar  a un latido ventricular prematuro producido por un 

mecanismo de reentrada en fase 2 (flechas discontinuas) que puede desencadenar una arritmia 

ventricular polimórfica.  



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

3. SÍNDROME DE BRUGADA. 
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• La MS recuperada es un FR indiscutible: indicación de 

DAI (62% presentan nueva arritmia en ~54 meses). 

• Pacientes sin MS previa: marcadores pronóstico (Brugada 

et al): 

 Síncope previo. 

 Patrón ECG tipo I espontáneo. 

 Inducibilidad de arritmias en EEF. 

• CONTROVERSIA: Papel del EEF como herramienta 

pronóstica (Priori et al, Eckardt et al): 

 Uso de protocolos de estimulación ventricular no estandarizados. 

 Inclusión de pacientes con patrón ECG II y/o III. 

 Ausencia de eventos en el seguimiento en las otras series. 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

3. SÍNDROME DE BRUGADA. 
 

TRATAMIENTO 

• Se recomienda la implantación de DAI en los pacientes 

sintomáticos (MS recuperada o síncope).  

• Aquellos que muestran inducibilidad de TV/FV en el 

EEF, sobre todo, si presentan patrón tipo 1 espontáneo 

(Antzelevitch, Brugada et al. 2005). 

• La quinidina, se emplea de forma coadyuvante en 

pacientes portadores de DAI con múltiples descargas y 

en el caso de tormenta arrítmica.  
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VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

4. TAQUICARDIA VENTRICULAR CATECOLAMINÉRGICA. 

• Es una entidad familiar cuyo mecanismo subyacente es la 

liberación exagerada de calcio desde el retículo 

sarcoplásmico por estimulación adrenérgica.  

• Pospotenciales tardíos y arritmias ventriculares, como la 

taquicardia bidireccional . 
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Receptor de la 

rianodina  (HAD) 

Begoña Benito. Rev Esp Cardiol Supl.2013;13(A): 14-23 

Calsecuestrina 

(HAR) 

POSTPOTENCIALES TARDÍOS 



VII.  PREVENCIÓN DE MSC EN PACIENTES SIN 

CARDIOPATÍAS ESTRUCTURALES 

 

4. TAQUICARDIA VENTRICULAR CATECOLAMINÉRGICA. 

TRATAMIENTO 

• El pronóstico sin tratamiento es ominoso*, con una tasa 

altísima de MS en las primeras décadas de la vida. 

• Los pacientes deben restringir al mínimo la actividad 

deportiva y evitar sobresaltos emocionales. 
 

 El tto de primera línea en prevención primaria son los BB. 

 En prevención primaria, se establece la recomendación de 

implantación de DAI en aquellos sintomáticos o episodios 

de TV a pesar de tratamiento con dosis máximas toleradas 

de BB, y en prevención secundaria, se recomienda a 

todos los pacientes. 
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*  (Varones peor pronóstico) 



VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

 

o Destacan 2 grandes grupos: las enfermedades 

estructurales o miocardiopatías y las arritmogénicas o 

canalopatías. 

o Se conocen alrededor de 100 genes implicados en las 

enfermedades asociadas a MSC. 

o En 2011, se publicó un Documento de Consenso de 

Expertos. 

o Técnicas de secuenciación génica: 

 Tecnología Sanger (se estudian determinados genes). 

 Next generation sequencing (se estudian todos los genes). 
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90’s. Primer borrador 

del genoma humano. 

13 años. 2700 mill. 

de dólares.  

2005. Capacidad de generar datos 

22000 veces más que un 

secuenciador convencional. 

El primer genoma secuenciado 

con esta tecnología, 1 millón de 

dólares. 



SQTL: 

10 GENES (FENOTIPO CLÁSICO) 

3 TRAST. MULTISISTÉMICOS 

(SQTL 4,7,8) 



VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

RECOMENDACIONES DE PRUEBAS GENÉTICAS PARA SQTL 

• Las PG en el caso índice tienen una probabilidad del 75% de identificar 

una mutación asociada. 

• Un resultado negativo permite descartar al 75% de los SQTL 

congénitos. 
 

 Las PG del SQTL (KCNQ1, KCNH2, SCN5A) se recomiendan para cualquier 

paciente en el que un cardiólogo haya establecido un alto grado de 

sospecha clínica de STQL (anamnesis, AF y fenotipo en el ECG). 

 Las PG se recomiendan para cualquier asintomático con prolongación del 

QT y sin otros trastornos que pudieran prolongarlo (QTc> 500 ms en adultos, 

QTc> 480 ms prepúberes). 

 Se puede considerar para pac. asintomáticos con unos valores >480 ms 

(adultos), sin otras causas. 

 Las PG se recomiendan para los familiares y otros parientes apropiados para 

identificar la mutación causante del STQL en un caso índice. 
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HRS/EHRA expert consensus statement on the state of genetic testing for the channelopathies and cardiomyopathies  



TVPC: 

-HAD. Receptor de rianodina. 

-2 formas HAR. Calsecuestrina 2 y triadina. 



VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

RECOMENDACIONES DE PRUEBAS GENÉTICAS PARA TVPC 

• El rendimiento de las prueba genéticas en el TVPC es de 60%. 
 
 

 Las PG de TVPC (RYR2 y CASQ2) se recomiendan para 

cualquier paciente en el que un cardiólogo haya establecido un 

cierto grado de sospecha clínica de TVPC (anamnesis, AF y 

fenotipo en el ECG durante las prueba de estrés). 

 Las PG se recomiendan para los familiares y otros parientes 

apropiados tras identificar la mutación causante de TVPC en un 

caso índice. 

 Se debe considerar en pacientes con síncope/parada cardiaca 

inducidos por ejercicio o ahogamiento en el contexto de un 

QTc <460 ms. 
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HRS/EHRA expert consensus statement on the state of genetic testing for the channelopathies and cardiomyopathies  



SB: 

-HAD.  50% esporádicos. 

- 15 genes (canal de Na y Ca). 



VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

RECOMENDACIONES DE PRUEBAS GENÉTICAS PARA SB 

• El rendimiento de las prueba genéticas en el SB es de 20-30%. 

• El principal papel de las PG es la confirmación diagnóstica de la 

causa básica de un caso índice. 
 

 Las PG de SB (SCN5A) pueden ser útiles para cualquier paciente 

en el que un cardiólogo haya establecido sospecha clínica de SB 

(anamnesis, AF y fenotipo en el ECG). 

 Las PG NO están indicadas en el contexto de un patrón ECG SB 

tipo 2 o 3 aislado. 

 Se recomiendan PG para determinada mutación para los 

familiares y parientes apropiados tras identificar la mutación 

causante del SB en un caso índice. 
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HRS/EHRA expert consensus statement on the state of genetic testing for the channelopathies and cardiomyopathies  





VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

RECOMENDACIONES DE PRUEBAS GENÉTICAS PARA MCH 

• El rendimiento de las prueba genéticas en el MCH es de 35-65%. 

• El principal papel de las MCH es la confirmación diagnóstica, 

papel menor en cuanto al pronóstico y las repercusiones 

terapeúticas. 
 

 Las PG de MHC (MYBPC3, MYH7, TNNI3, TNNT2, TPM1) se 

recomiendan para cualquier paciente en el que un cardiólogo 

haya establecido un diagnóstico clínico de MCH (anamnesis, AF 

y fenotipo en el ECG/ETT). 

 Las PG específicas para determinada mutación se recomiendan 

para los familiares y parientes apropiados tras identificar la 

mutación causante de la MCH en un caso índice. 
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HRS/EHRA expert consensus statement on the state of genetic testing for the channelopathies and cardiomyopathies  



VIII.  NUEVAS HERRAMIENTAS DIAGNÓSTICAS 

EN LA GENÉTICA DE LA MUERTE SÚBITA 

INTERPRETACIÓN DE LOS RESULTADOS DE LAS PG 

Dada la penetrancia incompleta y la expresividad variable 

asociadas a estos trastornos, la interpretación de los resultados 

debe realizarse con precaución.  

Supervisión de un cardiólogo con conocimiento experto 

específico. 

Estas pruebas genéticas de miocardiopatía/canalopatía son 

pruebas probabilísticas, más que binarias. 

Siempre guiados por la sospecha clínica. 

Un test genético negativo nunca descarta la enfermedad. 

Consecuencias psicológicas (paciente y familiares). 

Consejo genético (www.nsgc.org). Papel de asesores genéticos 

con experiencia. 
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http://www.nsgc.org/


IX.  CONCLUSIONES 

La cardiopatía coronaria representa el mayor porcentaje de 

todas las MSC. 

Las estrategias para la prevención pasan por reconocer las 

enfermedades que pueden acabar en una muerte súbita. 

La MS no es inevitable, el reconocimiento de los pacientes en 

riesgo permite tratarlos y prevenir el desenlace fatal. 

Este reconocimiento debe basarse en las exploraciones clínicas 

clásicas, y las modernas técnicas de genotipificación. 

La MSC es multifactorial, es necesario un enfoque integral 

(causas, identificar los pacientes con riesgo de sufrirla, 

tratamiento adecuado a cada caso y concienciar a la población). 
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