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Autopsia molecular en una niña con muerte 
súbita cardíaca. Enfoque práctico de los familiares 
sobrevivientes

Una niña de 7 años se desplomó mientras corría por la 
playa. Su madre le realizó maniobras básicas de reani-
mación cardiopulmonar; fue trasladada a un hospital, 
donde según el informe médico ingresó sin vida. 

Un mes después, los padres, una joven pareja no 
consanguínea que además tiene un hijo sano de 8 
meses, consultaron a Cardiogenómica y a la Clínica 
de Cardiología Genómica de la Unidad de Arritmias 
y Electrofisiología Pediátrica del Hospital Italiano de 
Buenos Aires, Argentina. 

La niña había nacido a término sin complicaciones, 
y no tenía antecedentes de hospitalizaciones, cirugías, 
enfermedades graves o problemas médicos crónicos. No 
tomaba ninguna medicación. Un año antes del episodio, 
le realizaron un examen cardiovascular predeportivo 
que incluyó un electrocardiograma que fue normal.

Cuando una persona joven (menor de 35 años) y 
aparentemente sana presenta una muerte súbita e 
inesperada, la autopsia revela que las causas cardio-
vasculares son las más frecuentes (70-80%), siendo la 
miocardiopatía hipertrófica (36%), las anomalías de im-
plante de las arterias coronarias (17%), las miocarditis 
(6%) y la miocardiopatía arritmogénica del ventrículo 
derecho (4%) las más importantes. Hasta en un 30% 
la autopsia se considera “negativa” cuando el corazón 
es estructural e histopatológicamente normal, no se 
identifican otras causas de muerte extracardíacas y el 
examen toxicológico es negativo; a estos casos se los 
denomina “síndrome de muerte súbita arrítmica”. (1)

Como la muerte se produjo en vía pública, se rea-
lizó una autopsia completa por orden judicial, que fue 
“negativa”. Se conservaron muestras de tejido fijadas 
en parafina, y una muestra de sangre venosa periférica 
en un tubo con EDTA en un refrigerador, no congelada.

Tras una consulta de asesoramiento genético en 
cardiología con la comprensión y el consentimiento 
escrito de los padres, recuperamos la muestra de sangre 
para realizar un estudio genético (EG) posmortem, o 
autopsia molecular.

Solicitamos un panel completo para arritmias y 
miocardiopatías. (Figura 1).

El EG posmortem fue realizado mediante secuencia-
ción de próxima generación (NGS). Se identificaron una 
variante probablemente patogénica en el gen CALM1 
(Calmodulina) que se confirmó mediante secuenciación 
por Sanger, y tres variantes de significado incierto en 
tres genes diferentes: EYA4 (Eyes Absent 4, un coac-
tivador transcripcional y fosfatasa), MYH11(cadena 
pesada de miosina del músculo liso) y MYPN (miopa-
ladina) (Figura 2).

Nuestro equipo de cardiología genómica defi-
nió la variante clasificada como probablemente 
patogénica en CALM1 como la única relevante y 
relacionada con la muerte súbita arrítmica de la 
niña por lo siguiente:

Variante en CALM1, exon 5, c.293A>G (p.N98S) 
heterocigota
El gen CALM1 está situado en el brazo largo del cro-
mosoma 14q32.11. Otros dos genes homólogos (CALM2 
y CALM3) están presentes en el genoma humano y 
parecen tener una función similar.

Este gen codifica una proteína llamada Calmodu-
lina, uno de los principales sensores de las concentra-
ciones del calcio intracelular y que, de acuerdo con las 
variaciones del mismo interactúa con un gran número 
de enzimas, canales iónicos y otras proteínas modulan-
do su función, lo que se conoce como “calmodulación”. 
Una de sus interacciones más importantes es regular 
la función de algunos de los canales iónicos cardíacos, 
incluidos el canal de calcio regulado por voltaje que da 
lugar a las corrientes de calcio de tipo L (CaV1.2; CAC-
NA1C), el canal de sodio cardíaco (NaV1.5; SCN5A) y 
la isoforma 2 del receptor de rianodina (RyR2).

En la muestra analizada se encontró un cambio en 
la secuencia de ADN del gen CALM1 en el exón 5 me-
diante el cual el nucleótido Adenina es reemplazado por 
el nucleótido Guanina en la posición correspondiente 
al nucleótido 293 (c.293A>G). Esta variación en la 
secuencia del ADN, implica un cambio en la proteína 
sintetizada, en el cual el aminoácido Asparagina (P) es 
sustituido por el aminoácido Serina (S) en el codón 98 
de la proteína CALM1 (p.N98S). 

Este tipo de cambio genético se denomina de 
“sentido erróneo” o “cambio de sentido”: son cambios 
de un solo nucleótido a nivel del ADN, que resultan 

Fig. 1. Detalle del panel de genes estudiados por NGS

Fig. 2. Resultado del estudio genético post mortem (autopsia 
molecular)
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en una alteración de un solo aminoácido a nivel de la 
proteína.

La posición que ocupa en la proteína calmodulina el 
aminoácido Asparagina en el codón 98 está altamente 
conservada en humanos y en las especies de vertebra-
dos relacionados, es decir, que en esa posición de la pro-
teína siempre se observa Asparagina evolutivamente. 

Es más, la proteína CALM1 tiene una secuencia de 
aminoácidos completamente conservada en todos los 
vertebrados. Dado este grado de conservación, durante 
mucho tiempo se pensó que las mutaciones en CALM1 
eran incompatibles con la vida. (2)

Entre los aminoácidos Asparagina y Serina existen 
diferencias fisicoquímicas moderadas.

Esta variante no está presente en las bases de 
datos de población de control étnicamente similares 
(1000Genomas sin frecuencia reportada).

Esta misma variante se encontró en un paciente con 
taquicardia ventricular polimórfica catecolaminérgica 
(CPVT) (3)

El análisis de la estructura interna de la proteína 
CALM1 y los estudios funcionales experimentales han 
demostrado que esta variante de sentido erróneo ate-
nuaría la unión al calcio de dicha proteína (4)

De los 14 algoritmos computacionales desarrolla-
dos para predecir el efecto de este cambio genético en 
la estructura y función de la proteína, diez predicen 
que esta variante es patogénica y 4 benigna (Fuente: 
VarSome).

La paciente era portadora heterocigota de esta va-
riante, lo cual significa que el cambio genético estaba 
presente en solo uno de los cromosomas (materno o 
paterno) mientras que el otro tenía una copia normal 
del gen CALM1.

Para evaluar el riesgo familiar recomendamos 
realizar un EG buscando la presencia o ausencia de la 
variante que asumimos como patogénica en CALM1 
en los padres de la niña (estudio genético en cascada 
familiar). Ninguno de ellos es portador de este cambio 
genético.

Las guías actuales recomiendan que se realice un 
EG postmortem, “autopsia molecular”, a las víctimas 
jóvenes de muerte súbita en las que la autopsia sea 
negativa y se sospeche una arritmia. (5) A pesar de los 
consensos y la evidencia, los EG postmortem siguen 
sin incluirse de forma rutinaria.

Las mutaciones en CALM1 se han asociado con 
CPVT de herencia autosómica dominante y al síndrome 
de QT largo. (6)

Sabemos por experiencia personal y por datos de 
la literatura que más del 50% de las mutaciones en 
CALM1 que causan CPVT son “de novo” (no heredadas 
de los progenitores). 

En la consulta de asesoramiento post-EG, informa-
mos a la familia que el riesgo para ellos, su hijo menor 
y el riesgo de recurrencia en futuros embarazos de 
presentar un cuadro similar es el mismo que el de la 
población general (casi cero).  

Seis años después, la familia está muy bien, tienen 
otra hija con examen cardiovascular electrocardiogra-
ma y ecocardiograma normales. 

La autopsia molecular es una poderosa herramien-
ta para establecer un diagnóstico genético cuando la 
autopsia tradicional no es concluyente. La adecuada 
conservación de una muestra de sangre venosa en 
EDTA durante la autopsia permitió la identificación 
de la causa genética, y no sólo proporcionó a la familia 
una respuesta que permitió entender lo que le había 
ocurrido a su hija, sino que también nos ayudó como 
equipo médico a realizar una evaluación óptima del 
riesgo de recurrencia familiar a través del EG en cas-
cada de los familiares supervivientes.  
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Tratamiento quirúrgico de la válvula aórtica guiado 
por ecocardiografía transesofágica 3D en paciente 
con endocarditis de Libman-Sacks y síndrome 
antifosfolipídico

 
La endocarditis de Libman-Sacks (ELS), conocida como 
endocarditis trombótica no bacteriana es considerada 
una patología  no común, que puede estar asociada a 
otras entidades como el síndrome de anticuerpo anti-
fosfolipídico, lupus eritematoso sistémico y neoplasias 
malignas. (1) Su característica principal son sus ve-
getaciones estériles en las válvulas cardíacas; a veces 
pueden ocurrir fenómenos embólicos. (2)

La ecocardiografía, con sus modalidades transtorá-
cica (ETT) y transesofágica (ETE) es fundamental es 
los periodos pre, intra y post-operatorio precoz y tardío 
de cirugías valvulares, por su excelente resolución 
temporal y espacial para el estudio anatómico y fun-
cional de las válvulas. (3) Dichas resoluciones pueden 
ser representadas de forma uni o bidimensional, y más 
recientemente, tridimensional (3D). Las ventajas de 
la ecocardiografía 3D sobre los otros modos incluyen 
mejorías en la visualización anatómica y sus complejas 
relaciones con las estructuras cardíacas, cálculo de 
volúmenes o masa, función ventricular y auricular y 
disfunciones valvulares. (3)

Por ello, se presenta un caso con el propósito de 
resaltar la importancia de la ecocardiografía, en este 
caso tridimensional, en el periodo intra-operatorio 
como método complementario para un tratamiento 
quirúrgico más guiado y eficaz. Se trata de un paciente 
masculino de 26 años, quien fue admitido en emergen-
cia de nuestro hospital por disnea progresiva de inicio 
reciente (2 meses), con empeoramiento progresivo 
hasta llegar a presentarse en reposo. Al examen físico se 
presentó taquipneico (20 rpm) e hipoxémico, con SpO2 
88% en aire ambiente, frecuencia cardíaca de 80 lpm y 
presión arterial 110/84 mmHg, con un ritmo cardíaco 
regular y sin evidencia de soplo cardíacos. 

Refería una historia de síndrome antifisfolipìdico 
(SAF), con evento de trombosis venosa profunda en 
miembros inferiores (TVP), y tromboembolia pulmonar 
crónica (TEP) con evidencias de hipertensión pulmo-
nar. Debido a lo mencionado, se decidió internación 
con perspectiva de programación quirúrgica de trom-
boendarterectomía pulmonar. Dentro de los estudios 
preoperatorios, fue realizado un ETT 2D, que evidenció 
dimensiones de las cámaras cardíacas y función sistóli-
ca del ventrículo izquierdo normales, pero con un ven-
trículo derecho con disfunción discreta. La válvula aór-
tica (VAo) se presentó engrosada, sin otras alteraciones 
valvulares, y la presión sistólica de la arteria pulmonar 
(AP) por Doppler fue 29 mmHg. Se realizó una gamma-
grafía de ventilación-perfusión pulmonar, que evidenció 
distribución heterogénea del radiofármaco, con áreas 
de hipoperfusión de los segmentos anterior y posterior 
del lóbulo superior derecho, con alta probabilidad de 
TEP. La ergoespirometría, con prueba cardiopulmonar 
submáxima, demostró una capacidad aeróbica y VO2 

máximo disminuidos, relación VE/VCO2 aumentada, y 
PETCO2 disminuido, lo cual sugirió compromiso de la 
función pulmonar. En el cateterismo cardíaco derecho 
la presión media de la AP fue 50 mmHg y la resistencia 
vascular pulmonar 480 dinas.seg.cm-5. El cateterismo 
izquierdo no mostró evidencia de lesiones coronarias 
obstructivas. La angiotomografía de tórax con protocolo 
para TEP demostró falta de llenado parcial en el ramo 
lobar inferior izquierdo, con extensión a subsegmentos 
del pulmón izquierdo, compatible con TEP crónico. 
Así, se propuso la realización de tromboendarectomía 
pulmonar, aceptada por el paciente.

Ya en el periodo intraoperatorio, el ETE 3D demos-
tró VAo con engrosamiento importante, con múltiples 
imágenes homogéneas, hipoecogénicas, móviles y de 
contornos irregulares en la proyección ventricular y 
aórtica, de 15 × 6 mm, con aspecto sugestivo de vegeta-
ciones adheridas a los velos, que ocasionaban reducción 
de la superficie de coaptación de los mismos (Figuras 1, 
2, 3). Además de observó una velocidad máxima del 
jet transvalvular de 3,3 m/s; gradiente transvalvular 
medio de 21 mmHg, área valvular por la ecuación de 
continuidad y planimetría de 1,3 cm², con insuficiencia 
valvular de grado mínimo. Sin embargo, debido a la 
evidencia de las alteraciones morfológicas de la VAo, en 
vigencia del riesgo de fenómenos embólicos, se realizó 
un reemplazo de la VAo con una prótesis mecánica 
N° 23. Ambos procedimientos fueron realizados sin 
complicaciones. Al análisis macroscópico de la VAo se 
evidenció una opacificación de las válvulas semiluna-
res con gran cantidad de material amorfo rojo oscuro 
adherido, de aspecto irregular (Figura 4). El examen 
anatomopatológico mostró un extenso trombo de fibri-
na con áreas de leucocitos y hematíes, compatible con 
endocarditis trombótica no infecciosa; las semilunares 
exhibían discreto engrosamiento fibroconjuntivo (Figu-
ras 5 y 6). A los 21 días de los procedimientos, debido 

Fig. 1. Superior. Ecocardiograma transesofágico (ETE) 2D y 3D en 
diástole. (A) Plano ortogonal, esófago medio, eje longitudinal 141°, 
engrosamiento de la válvula aórtica (flecha). (B) Eje transversal 60° 
vía de salida y entrada del ventrículo derecho con engrosamiento 
valvular (flecha). (C) Imagen tridimensional en tiempo real, vista qui-
rúrgica con alteraciones morfológicas de la válvula aórtica (flecha). 
Inferior. ETE 2D y 3D en sístole. A, B y C con hallazgos similares. 



486 REVISTA ARGENTINA DE CARDIOLOGÍA  /  VOL 90 Nº 6 /  DICIEMBRE 2022

a la buena evolución, con mejora de la disnea sin nece-
sidad de oxígeno suplementario, se optó por mantener 
la anticoagulación oral y dar el alta hospitalaria. En el 
seguimiento de 6 meses, el paciente mantenía estabi-
lidad clínica, con disnea a los esfuerzos no habituales, 
y sin nuevos eventos embólicos. 

La ecocardiografía ejerce un papel fundamental 
para el diagnóstico y pronóstico de valvulopatías. (4) El 
ETT 2D es el examen inicial para evaluación funcional 
y morfológica inicial de las cardiopatías valvulares. Sin 
embargo, en pacientes con ventana acústica inadecua-
da, como el presente caso, este método tiene grandes 
limitaciones, por lo que un excelente complemento es 
el ETE, que distingue con buena precisión detalles ana-
tómicos y funcionales de las válvulas, con sensibilidad 
y especificidad >90% para la detección de masas como 
vegetaciones. (4,5) El ETE 3D en tiempo real tiene 
valor adicional y complementario en relación al ETE 
2D en la práctica clínica, con la característica principal 
de proporcionar alta resolución espacial, observación 
multi-angular, además de buena reproductibilidad, por 
lo que cada vez es más utilizado. (5) Por lo tanto, se 
trata de un método complementario importante para el 
diagnóstico diferencial de masas intracardiacas. El SAF 
ocurre comúnmente en individuos jóvenes y adultos 
de mediana edad; predomina en el sexo femenino, y 
pueden ocurrir fenómenos tromboembólicos en el 20% 
de los casos, la TVP uno de los más frecuentes. Pero se 
puede, también, relacionar a accidente cerebrovascular 
isquémico, infarto de miocardio y valvulopatías que 
requieren eventualmente reemplazo valvular. (5,6)

En el caso descrito no hubo sospecha de lesión de 
la VAo por el ETT 2D, que fue únicamente diagnosti-
cada por el ETE 3D intraoperatorio. Por ello, además 
de la tromboendarterectomia de la AP, fue realizado el 
reemplazo de la VAo, debido a la presencia de las vege-

taciones (endocarditis no infecciosa), historia previa de 
SAF y de eventos tromboembólicos. La ecocardiografía 
3D fue en este caso una herramienta fundamental.
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Pericarditis efuso-constrictiva y síndrome 
de descompresión pericárdica: abordaje 
multiimágenes

La pericarditis efuso-constrictiva (PEC) es una afec-
ción en que, en presencia de derrame pericárdico sig-

Fig. 2. Imagen macroscópica. (A) Intraoperatorio de reemplazo 
valvular aórtico (flecha). (B)  Gran cantidad de material amorfo rojo 
oscuro, irregular, adherido a las válvulas semilunares. (C) Trombo 
posterior a la tromboendarterectomía de la arteria pulmonar. 
(D) Examen histológico del material amorfo rojo oscuro adherido 
a la válvula: trombo de fibrina con áreas de hemorragia. Coloración 
por hematoxilina-eosina.
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nificativo, ocurre constricción cardíaca. Por su parte, 
el síndrome de descompresión pericárdica se define 
como la descompensación hemodinámica posterior al 
drenaje pericárdico. Ambas entidades se presentan en 
la población con poca frecuencia, y acarrean alta mor-
bimortalidad, por lo cual es de interés su conocimiento, 
sospecha y tratamiento.

El objetivo de este trabajo es presentar un caso clí-
nico de un paciente masculino de 36 años, sedentario y 
extabaquista, quien consultó al departamento de emer-
gencias por disnea en clase funcional II-III asociada a 
edemas de miembros inferiores de un mes de evolución. 
Al examen físico presentaba signos de insuficiencia 
cardíaca: taquicardia (120 lpm), TA 140/80 mmHg, 
ruidos cardíacos hipofonéticos, ingurgitación yugular 
3/3, edemas miembros inferiores, hipoventilación en 
base izquierda, saturación arterial de O2 98% al aire 
ambiente, y abdomen distendido.

En el laboratorio no se evidenciaron alteraciones 
de relevancia (Hematocrito 45%, Creatinina 1,2 mg/
dL; urea 25 mg/dL; plaquetas 240mil/mm3, leucocitos 
9100/mm3). El electrocardiograma mostró taquicardia 
sinusal, con complejos QRS de bajo voltaje y en la 
radiografía de tórax se evidenció aumento del índice 
cardiotorácico, con imagen en botellón (Figura 1, A).

Se realizó un ecocardiograma Doppler junto a la 
cama el paciente, que evidenció derrame pericárdico 
grave circunferencial, con máxima separación entre 
hojas de 7,5 mm, función ventricular izquierda conser-
vada, colapso de cavidades derechas y vena cava inferior 
dilatada (Figura 1, B). Ante dichos hallazgos se decidió 
realización de drenaje pericárdico de emergencia, y se 
extrajeron 2,2 litros de líquido citrino.

El cultivo del líquido pericárdico fue positivo para 
E. Coli por lo que se inició tratamiento antibiótico di-
rigido; posteriormente se interpretó el hallazgo como 
contaminante. Por otra parte, para la evaluación de la 
etiología del derrame, se tomaron muestras sanguíneas 
para marcadores tumorales, perfil de anticuerpos, sero-
logías (HIV, Hepatitis, CMV, VRDL, Chagas) y factores 
inflamatorios, que resultaron negativos.

Luego de la pericardiocentesis el paciente evolucio-
nó con oligoanuria, somnolencia, hipotensión y frialdad 
distal, por lo que se realizó nuevo ecocardiograma, 
donde se constató disfunción biventricular con dila-
tación grave de cavidades derechas. Se inició soporte 
inotrópico endovenoso con adecuada respuesta.

Una vez estabilizado, se solicitó una tomografía de 
tórax que excluyó calcificación pericárdica y mostró 
derrame pericárdico leve a moderado, asociado a atelec-
tasia pasiva del parénquima pulmonar izquierdo (Figu-
ra 1, C). Se completó evaluación mediante resonancia 
magnética nuclear cardíaca, donde se observaron 
volúmenes, espesores parietales y fracción de eyec-
ción del ventrículo izquierdo conservadas, deterioro 
de la fracción de eyección del ventrículo derecho con 
dilatación del mismo, dilatación biauricular, derrame 
pericárdico moderado y aplanamiento sistólico del sep-
tum interventricular (acentuado luego de inspiración 

forzada). Se observó realce tardío de gadolinio a nivel 
del pericardio (Figura 2, A, B y C). Dichos hallazgos 
fueron compatibles con la presencia de una pericarditis 
efuso-constrictiva. 

Ante el diagnóstico de constricción pericárdica se 
realizó cateterismo derecho donde se objetivó iguala-
ción de las presiones telediastólicas en las cavidades 
derechas e izquierdas, con curva de presión diastólica 
del ventrículo izquierdo con típica morfología en raíz 
cuadrada. El paciente evolucionó con mejoría hemodi-
námica; se logró la suspensión de soporte inotrópico 
dentro de las 48-72hs, y el cuadro fue interpretado como 
síndrome de descompresión hemodinámica. Se decidió 
otorgar el egreso institucional y control ambulatorio.

El paciente intercurrió nuevamente con signos de 
sobrecarga hídrica y recidiva de derrame pericárdico 
grave, asociado a adherencias pericárdicas. Se inter-
pretó el cuadro como pericarditis efuso-constrictiva de 
probable etiología idiopática. Se decidió realización de 
pericardiectomía total con toma de muestra para biop-
sia del tejido pericárdico, la cual mostró en la macros-
copía tejido parduzco de superficies lisas blanquecinas 
brillantes, al corte consistencia firme-elástica, y en la 
microscopía pericardio fibroso con vasos congestivos, 
infiltrado inflamatorio crónico a predominio perivas-
cular, sin atipias. El procedimiento quirúrgico fue bien 
tolerado, sin complicaciones. 

En cuanto a la etiología de la PEC, la prevalencia no 
está del todo clara; el 30-40% son idiopáticas o virales. 
Existen otras etiologías como la pericarditis secundaria 
a terapia radiante o a neoplasias, por quimioterapia, 
tuberculosa, traumática, secundaria a enfermedad 
renal crónica en estadio final y posterior a cirugías, 
entre otras, (1,2)

 A	 B	 C

Fig. 1. A: Radiografía de tórax: evidencia índice cardiotorácico 
aumentado (imagen en botellón). B: ecocardiograma Doppler: 
se evidencia derrame pericárdico grave con colapso de cavidades 
derechas. C: Tomografía de Tórax: se evidencia derrame pericárdico 
moderado.

 A	 B	 C

Fig. 2. Resonancia magnética cardíaca: A: se evidencia derrame 
pericárdico leve a moderado. B: Desplazamiento septal hacia el ven-
trículo en inspiración forzada. C: Realce tardío a nivel del pericardio.
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La PEC es una forma infrecuente de síndrome 
pericárdico, en que la constricción cardíaca ocurre en 
presencia de derrame pericárdico significativo y se pro-
duce a expensas principalmente del pericardio visceral. 
En consecuencia, la pericardiocentesis puede producir 
mejoría transitoria, con recidiva del derrame y el cuadro 
clínico, por lo que es necesaria la pericardiectomía. (3,4) 
En cuanto a la pericardiocentesis, el drenaje de grandes 
cantidades de líquido pericárdico en poco tiempo puede 
llevar a dilatación grave de las cavidades derechas por des-
compresión y descompensación hemodinámica. Por ello, 
se recomienda un drenaje progresivo y paulatino. (5,6)

El abordaje multiimágenes de estas patologías pe-
ricárdicas permite no solo determinar el compromiso 
hemodinámico de la enfermedad, sino también identi-
ficar la etiología, tomar conductas y mejorar el manejo 
terapéutico del paciente, siendo esto último de gran 
importancia por la tórpida evolución de la enfermedad.
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Evaluación con ecocardiografía 2D y 3D de una 
arteria coronaria con trayecto retroaórtico

La anomalía de origen y trayecto de las arterias co-
ronarias más frecuente es la emergencia de la arteria 

circunfleja (Cx) desde el seno de Valsalva derecho o 
no coronariano, con un trayecto retroaórtico (con una 
prevalencia de 0,39%). La mayoría de las veces se trata 
de una anomalía aislada y es muy rara su asociación 
con otras anomalías congénitas. (1)

El trayecto retroaórtico de una arteria coronaria 
(TRAC) en el ecocardiograma se muestra como una 
imagen anecoica con doble pared ecogénica, que trans-
curre entre la aorta y las aurículas. Se debe visualizar 
en más de un plano para descartar un artificio. (2)

El TRAC suele ser un hallazgo incidental en el eco-
cardiograma, y la arteria Cx la más involucrada; con 
menor frecuencia puede tratarse de la arteria coronaria 
derecha o de la arteria coronaria izquierda por lo que 
es importante hacer un análisis detallado del origen y 
trayecto de todos los vasos.

El origen anómalo y trayecto retroaórtico de la 
arteria Cx se considera una anomalía benigna. Esto 
ha sido cuestionado por el reporte de algunos casos de 
infarto de miocardio o de paro cardíaco en individuos 
de mediana edad sin factores de riesgo coronarios y sin 
placas ateromatosas. (3)

Respecto de las técnicas de imágenes, el ecocar-
diograma 2D (ETT 2D) es clave como herramienta 
diagnostica inicial especialmente en jóvenes con buena 
ventana acústica. Recientemente, se ha publicado la 
utilidad del ecocardiograma transtorácico 3D (ETT 
3D) para evaluar el origen y trayecto de las arterias 
coronarias. El ETT 3D es un procedimiento no invasivo, 
rápido y el cual no proporciona irradiación a los sujetos 
estudiados.  La angiotomografía coronaria se considera 
el método de elección para confirmar el diagnóstico, 
evaluar características anatómicas de alto riesgo y la 
presencia de placas asociadas. (4,5)

Acerca de las pruebas de provocación de isquemia, 
se indica eco estrés con ejercicio a alta carga, espe-
cialmente en individuos asintomáticos que practican 
actividad física de alta exigencia, o en las anomalías 
coronarias con características anatómicas de alto riesgo 
(origen en hendidura, ángulo del origen menor a 45°, 
trayecto intramural o enfermedad aterosclerótica aso-
ciada). Las pruebas de provocación de isquemia tienen 
menor sensibilidad que en la enfermedad coronaria 
obstructiva, por lo que un estudio negativo no descar-
ta la posibilidad de evento isquémico si el individuo 
presenta características anatómicas de alto riesgo. (6)

En el caso que presentamos, evaluamos una pa-
ciente femenina de 69 años, con hipertensión arterial 
grado I controlada que realiza actividad física de tipo 
aeróbico de leve a moderada intensidad tres veces a la 
semana con adecuada tolerancia.

El examen físico y el electrocardiograma fueron 
normales.

En el ETT 2D desde vistas apicales observamos 
una imagen con las características de TRAC. En el eje 
corto paraesternal izquierdo color se visualizó un flujo 
sistodiastólico de baja velocidad, cercano a la comisura 
entre el seno derecho y no coronariano (Figura 1A, no 
se pudo obtener señal espectral).
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Se decidió completar el estudio con ecocardiograma 
transtorácico 3D (ETT 3D). Se midió el volumen de la raíz 
aórtica (Figura 1B) y en el análisis de reconstrucción mul-
tiplanar se pudo visualizar el origen normal de la arteria 
coronaria derecha (Figura 1C, flecha blanca) e izquierda 
(Figura 1B, D, flecha amarilla) desde sus respectivos senos 
de Valsalva. Con estos datos presumimos que la arteria 
con trayecto retro aórtico sería la arteria Cx.

Se adquirió un volumen completo desde la vista 
apical de 4 cámaras. En el análisis postproceso se pudo 
seguir el trayecto del vaso (Figura 2, panel superior) y se 
confirmó en varios planos que se trataba de una arteria 
coronaria y no de un artificio (Figura 2, panel inferior).

Se realizó eco estrés con ejercicio, que resultó sufi-
ciente, sin evidencias de isquemia (92% de la frecuencia 
máxima teórica).

En virtud de que se trata de una paciente que 
realiza ejercicio recreativo consideramos los estudios 
realizados suficientes para continuar con su actividad 
física habitual.

En nuestro caso el ETT 3D nos aportó datos 
adicionales al ETT 2D (se pudo consignar el origen 
de todas las arterias, confirmar el trayecto retroa-
órtico del vaso en planos no accesibles para el ETT 
2D, evaluar la relación del vaso con estructuras 
adyacentes, etc).

Consideramos que el ETT 3D podría a futuro 
complementar al ETT 2D como herramienta inicial 
de diagnóstico, para luego evaluar anatomía y estrati-
ficación de riesgo con una angiotomografía coronaria.
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Fig. 1. Vista de eje corto paraesternal izquierdo. Con ETT 2D color 
se observa flujo diastólico en hora 9. Resto de las vistas adquiridas 
con ETT 3D, en el que se visualiza origen de la arteria coronaria 
izquierda (flecha amarilla) y derecha (flecha blanca) desde sus 
respectivos senos.

Fig. 2. Panel superior, volumen completo obtenido con ETT 3D en 
el que se observa el trayecto retroaórtico del vaso, que rodea al 
seno de Valsalva no coronariano (asterisco), y pasa entre la aorta 
y ambas aurículas. Panel inferior, seguimiento del vaso desde vistas 
obtenidas a través de la reconstrucción multiplanar.

AI: aurícula izquierda; VI: ventrículo izquierdo; AD: aurícula derecha; VD: 
ventrículo derecho; D: derecha; I: izquierda; Nc: no coronariana

AI: aurícula izquierda; VI: ventrículo izquierdo; AD: aurícula derecha; VD: 
ventrículo derecho; D: derecha; I: izquierda; Nc: no coronariana
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La consecuencia más temida en una 
ecocardiografía de estrés con ejercicio. A propósito 
de un caso

Presentamos el caso de un paciente masculino de 
66 años, con antecedentes de cardiopatía isquémica, 
portador de 4 stents coronarios. Como factores de 
riesgo presentaba hipertensión arterial sistémica de 
difícil control, dislipidemia, diabetes y obesidad, en 
tratamiento con valsartán, atenolol, metformina, si-
mvastatina y ácido acetilsalicílico. Estaba asintomático 
en condiciones de reposo, pero refería fatiga y precor-
dialgia leve al salir a caminar, por lo que se decidió 
realizar eco estrés con ejercicio en banda sin fin, de 
manera ambulatoria en nuestro centro.

El electrocardiograma basal (ECG) mostraba bra-
dicardia sinusal, eje conservado y conducción auriculo-
ventricular e intraventricular normales. Como hallazgo 
relevante, se observaron ondas T aplanadas y negativas 
asimétricas de V4 a V6, DI y aVL. El ecocardiograma en 
reposo evidenció remodelado concéntrico del ventrículo 
izquierdo, con función sistólica global y regional con-
servada (fracción de eyección del ventrículo izquierdo, 
FEVI, 60%), y disfunción diastólica leve. La aurícula 
izquierda estaba moderadamente dilatada. No se obser-
varon valvulopatías u otras alteraciones estructurales 
o funcionales significativas. Es importante mencionar 
que, al momento de realizar el estudio, el paciente se 
encontraba con cifras de presión arterial aumentadas 
(160/90 mmHg), a pesar de haber tomado su medi-
cación. No obstante, no manifestaba ningún tipo de 
síntoma, por lo que se decidió proseguir con el estudio. 

Se implementó el protocolo de esfuerzo de Bruce. 
Durante el primer minuto de la segunda etapa del 
ejercicio, cuando el paciente había alcanzado el 68% 
de la frecuencia cardíaca prevista para su edad, se evi-
denció un infradesnivel del segmento ST de morfología 
horizontal de 1 mm desde V3 a V6.  A pesar que  hasta 
ese momento el paciente había presentado adecuada 
respuesta hemodinámica, sin arritmias, y solamente re-
lataba fatiga muscular, se decidió  detener la banda sin 
fin. Pocos segundos después comenzó a referir disnea,  
y a mostrarse ansioso e intranquilo. En ese instante, se 
observó en el monitor un registro electrocardiográfico 
con ritmo de QRS ancho e inicio súbito, que se inter-
pretó como una taquicardia ventricular, que progresó 
a torsión de puntas y fibrilación ventricular (FV) en 
pocos segundos (Figura 1), con pérdida del estado de 
conciencia y caída.

Se activó el protocolo de reanimación, en primer 
momento con maniobras de compresiones torácicas, 
seguidas de choque eléctrico con  descarga de 360 joules, 
que revirtió la FV a ritmo sinusal, con recuperación 
del estado de la conciencia. La exploración ecocardio-
grafía realizada en decúbito supino, inmediatamente 
después de la descarga, mostró hipoquinesia del septum 
anterior, pared anterior y ápex, lo cual sugería com-
promiso de la irrigación en el territorio de la coronaria 
izquierda.

Debido a las características ambulatorias de nuestro 
centro, se decidió derivar al paciente a  un centro de alta 
complejidad, donde se internó en Unidad Coronaria y se 
realizó cinecoronariografía, que evidenció oclusión de 
la arteria Descendente Anterior (Figura 2), con circu-
lación colateral desde la Coronaria Derecha y estenosis 
significativa  en la arteria Circunfleja. El paciente fue 
sometido a angioplastia coronaria, con colocación de 
2 stents. Egresó de la sala de Hemodinamia estable, 
sin complicaciones, y recibió el alta médica pocos días 
después. Cabe acotar que, debido a los antecedentes de 
arritmia maligna, su equipo médico decidió la coloca-
ción de un cardiodefibrilador automático implantable. 

Ya se ha demostrado la aceptable seguridad que 
puede llegar a tener una prueba de estrés con ejercicio, 
en banda sin fin o cicloergómetro. Sin embargo, algunos 
reportes demuestran una incidencia de complicaciones, 

Fig. 2. Coronariografía. A: Inyección de contraste en el tronco de 
la coronaria izquierda, donde se observa oclusión de la arteria 
Descendente Anterior y lesiones significativas en la Circunfleja. 
B: Inyección de contraste posterior a angioplastia con stents en 
arteria Circunfleja con restablecimiento del flujo.

Fig. 1. Secuencia electrocardiográfica del evento A: Taquicardia 
de QRS ancho (167 lpm), con morfología de rama derecha, eje 
superior y signos que alertan origen ventricular (disociación AV y 
latido de fusión). B: Progresión a Taquicardia ventricular polimorfa 
tipo Torsade de Pointes. C: Descarga con desfibrilador. D: Salida 
a Ritmo sinusal.
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infarto agudo de miocardio y muerte súbita de apro-
ximadamente 1 por cada 2000 o 2500 pruebas. (1,2)  
Nuestro caso es un ejemplo de que las complicaciones 
potencialmente mortales a pesar de su baja frecuencia, 
deben seguir siendo consideradas durante la realiza-
ción de estos estudios, particularmente en pacientes 
con enfermedad arterial coronaria, ya que la actividad 
física puede comportarse como un desencadenante de 
espasmo coronario o aumentar el desbalance entre la 
oferta y la demanda de oxígeno, convirtiendo áreas 
miocárdicas isquémicas en sustrato arritmogénico para  
taquicardia y fibrilación ventricular.

Un dato a destacar es que el paro cardíaco que 
experimentó el paciente fue durante los primeros 
segundos de la recuperación, lo cual coincide con una 
revisión retrospectiva de 10 751 pruebas de esfuerzo 
limitadas por síntomas, donde se observaron 5 paros 
cardíacos durante los primeros 4 minutos de la etapa de 
recuperación, con sobrevida de los 5 pacientes gracias a 
la implementación de la terapia con desfibrilación. (3) 

La presentación clínica de la arritmia ventricular 
secundaria a isquemia aguda es variable; se refieren 
palpitaciones, disnea o dolor torácico particularmente 
en arritmias estables y clínicamente tolerables, que 
dependen especialmente de la frecuencia cardíaca 
alcanzada, la presencia de conducción retrograda, la 
función ventricular basal y la integridad de los meca-
nismos compensatorios periféricos. Por otro lado, existe 
un grupo de pacientes que debutan con taquicardias 
ventriculares hemodinámicamente inestables o fibri-
lación ventricular, con desenlaces como el sincope o 
muerte súbita, similar a lo ocurrido en este caso. (4) 

Si se analizan las características y secuencia elec-
trocardiográfica del evento, podemos señalar que se 
inicia con una taquicardia de QRS ancho con criterios 
sugestivos de origen ventricular, región inferolateral, 
que puede ser  correlacionado con lo mostrado en la 
cinecoronariografía, donde se halló compromiso de 
ese territorio por lesiones significativas en la arteria 
Circunfleja. Posteriormente la arritmia progresó a 
una taquicardia ventricular polimorfa tipo torsión de 
puntas, que desencadenó la fibrilación ventricular (Fi-
gura. 1). Este comportamiento es frecuentemente visto 
cuando se trata de etiología isquémica, a diferencia de 
lo que ocurre con otras causas que se manifiestan con 
taquicardias ventriculares monomórficas. (5)

En conclusión, sigue siendo esencial que el personal 
a cargo de realizar este tipo de estudio se encuentre 

entrenado para el reconocimiento de criterios de sus-
pensión de la prueba o ecocardiograma de esfuerzo y la 
ejecución de protocolos de emergencia, que incluyan el 
conocimiento sobre maniobras de reanimación cardio-
pulmonar y manejo de desfibriladores, con la finalidad 
de mitigar y resolver complicaciones.
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