2024, Retos, 51, 719-725
© Copyright: Federacién Espafiola de Asociaciones de Docentes de Educacién Fisica (FEADEF) ISSN: Edicion impresa: 1579-1726. Edicién Web: 1988-2041 (hetps: / /recyt.fecyt.es/index.php /retos/ index)

Deporte y sindromes arritmogénicos hereditarios
Sport and inherited arrhythmogenic syndromes
*Georgia Sarquella-Brugada, *Estefania Martinez-Barrios, *Sergi Cesar, *Elena Arbelo, *Carles Diez, **Oscar Campuzano
*Universidad de Barcelona (Espana), **Universidad de Gerona (Espana)

Resumen. Los sindromes arritmogénicos hereditarios son un grupo de patologias cardiacas asociadas a arritmias malignas y un mayor
riesgo de muerte subita cardiaca, en ocasiones la primera manifestacion de la patologia. Estos sindromes suelen presentarse especial-
mente en poblacion menor de 35 afios, a menudo causando episodios arritmogénicos durante la practica deportiva. Por esta razon,
resulta esencial realizar estudios cardiologicos exhaustivos a deportistas, independientemente del deporte practicado, nivel de exigen-
cia, edad o sexo para la prevencion de estos episodios. Las principales entidades incluidas en este grupo son el sindrome de QT largo,
el sindrome de Brugada, el sindrome de QT corto y la Taquicardia Ventricular Polimorfica Catecolaminérgica. La comprension de los
mecanismos que predisponen a las arritmias cardiacas hereditarias sigue siendo uno de los retos a resolver por la investigacion biomedica
ya que algunas de las complicaciones en las arritmias solo se presentan cuando existe una interaccion perfecta entre factores ambientales
y genéticos. Los avances en el estudio del genoma humano han permitido identificar multitud de variantes en diversos genes asociados
a este tipo de sindromes cardiacos. Al ser sindromes hereditarios, otros miembros de la familia pueden ser portadores del mismo
defecto genético por lo que realizar un estudio fenotipo-genotipo en estas familias permite identificar otros miembros a riesgo de
padecer episodios arritmogénicos letales.

Palabras claves: Genética. Deporte. Muerte stbita cardiaca. Sindromes arritmicos hereditarios.

Abstract. Inherited arrhythmogenic syndromes are a group of cardiac pathologies associated with malignant arrhythmias and sudden
cardiac death, sometimes the first manifestation of the pathology. These syndromes usually manifest in the population under 35 years
of age, causing arrhythmogenic episodes during sports practice. For this reason, carrying out exhaustive cardiological studies on ath-
letes, regardless of the sport practiced, level of demand, age or gender, is essential to prevent these malignant episodes. The main
entities included in this group are Long QT syndrome, Brugada syndrome, Short QT syndrome and Catecholaminergic Polymorphic
Ventricular Tachycardia. A large part of the mechanisms that predispose to inherited cardiac arrhythmias continue to be one of the
challenges to be resolved by biomedical research, since some of the complications in arrhythmias only occur when there is a perfect
interaction between environmental and genetic factors. Advances in the study of the genome have made it possible to identify a multi-
tude of variants in numerous genes, being these genetic alterations responsible for the predisposition to arrhythmias. As these are
hereditary syndromes, other family members may be carriers of the same genetic defect, so carrying out a phenotype-genotype corre-
lation in these families makes it possible to identify other members at risk of suffering lethal arrhythmogenic episodes.
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Introduccion

Planicie de Maraton (Grecia, Septiembre 490 a.C.). Tras
el triunfo de los griegos ante los persas en la I Guerra Médica,
el joven Filipides fue enviado de Marat6n a Atenas para anun-
ciar el triunfo de los atenienses. Tras recorrer los 42 km de
distancia, Filipides cay6 muerto de forma repentina, siendo
la primera descripcion constatada de un episodio muerte si-
bita (MS) tras practica deportiva. Desde aquellos tiempos se
ha relacionado el deporte de competicion/ejercicio de alta
intensidad con casos de fallecimientos repentinos, aunque a
dia de hoy esta aceptado que la actividad fisica es beneficiosa
a todas las edades, ayudando tanto a una mayor longevidad
como a una mejora de la calidad de vida, haciendo especial
hincapi¢ en la prevencion de varias enfermedades de salud
publica como la obesidad, diabetes y especialmente las del
sistema cardiovascular (Visseren et al., 2022). Partiendo de
esta premisa sobre el deporte y sus efectos beneficiosos, se
han identificado algunos casos de sincopes e incluso MS en
poblacion joven durante la practica deportiva. Este episodio
letal durante o tras practica deportiva se cataloga con un in-
tervalo de tiempo de 1 hora entre la participacion deportiva
y la aparicion del fallecimiento (Castelletti et al., 2022). Al-
gunos estudios sugieren que el riesgo de sufrir un evento letal
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aumenta proporcionalmente al nivel competitivo que se prac-
tica, especialmente en varones, y atin superior en raza afro-
americana respecto a la caucasica (Harmon et al., 2016), aun-
que no se han realizado estudios exhaustivos en grandes
cohortes para clarificar esta tendencia.

Los episodios de MS en poblacion joven sin patologia
previa diagnosticada suelen causar gran impacto social ya
que en algunas ocasiones el fallecimiento repentino puede
ser la primera manifestacion fenotipica. Ante estos episo-
dios, es clave dar el mensaje de que el deporte es beneficioso
y que estos episodios letales son minoritarios y se producen
en poblacion que tienen alguna susceptibilidad de base ge-
nética que predispone a arritmias cardiacas malignas
(Pelliccia et al., 2021). Por lo tanto, el deporte no es el cau-
sante del fallecimiento repentino, sino que las alteraciones
genéticas presentes en el individuo le llevan a una mayor
predisposicion a presentar arritmias que solo se ponen de
manifiesto durante la practica deportiva. En consecuencia,
es importante identificar precozmente a este subgrupo de
poblacion, permitiendo adoptar medidas preventivas per-
sonalizadas en cada caso que eviten episodios arritmicos
letales (Limongelli et al., 2021). En este punto se pone de
manifiesto la interaccion entre la actividad fisica y los avan-
ces en el campo de la genémica.
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Muerte Subita Cardiaca

Un episodio de fallecimiento repentino o MS se define
como un acontecimiento letal que se produce en una per-
sona aparentemente sana y que se encontraba bien en el
plazo de las 24 horas previas al evento o bien que ocurre
durante la primera hora desde el inicio de los sintomas.
Cuando estos episodios se pueden explicar por patologia
cardiaca, se conoce como muerte subita cardiaca (MSC)
(Wilde et al., 2022). Estos episodios de MSC ocurren nor-
malmente en poblacion adulta, especialmente en mayores
de 50 afios y la causa mas comtn es la cardiopatia isquémica.
En poblacion mas joven también pueden ocurrir estos epi-
sodios de MSC, pero en menor proporcion y la causa mas
comun suelen ser las miocardiopatias hereditarias. EN cam-
bio, en poblacion infantil y juvenil, la causa mas frecuente
de MSC son los sindromes arritmogenicos hereditarios
(SAH) o canalopatias (Priori & Blomstrom-Lundqvist,
2015). En ocasiones, tras realizar una autopsia meédico-legal
completa, no es posible determinar con exactitud la causa
concreta de un fallecimiento repentino, quedando cataloga-
das como episodios de muertes stbitas inexplicadas (MSI);
en estos casos se sospecha de los SAH como la causa mas
probable del fallecimiento, especialmente si ocurre en nifos
y jovenes durante la practica deportiva. Asi pues, parece
que estos episodios letales en poblacion deportista joven son
muy ocasionales, con una estimacion anual muy variable en-
tre diferentes poblaciones y que se estima aproximada de
1/50.000-200.000 personas (Toresdahl, Rao, Harmon, &
Drezner, 2014). Actualmente la verdadera incidencia no se
ha determinado con exactitud ya que muchos casos quedan
sin clarificar (Solberg et al., 2016). Con la inclusion de la
autopsia molecular se han podido dar respuesta a un por-
centaje elevado de casos, en los cuales el origen de la arrit-
mia maligna que darfa lugar a la MSC durante la practica
deportiva se explicaria por la identificacion de una altera-
cion genética asociada a algln SAH en casi el 40% de los
casos (Hammond-Haley, Patel, Providencia, & Lambiase,
2016; Harmon et al., 2016). Resulta fundamental llegar al
diagnostico final de la causa de MS, por sus implicaciones en
la prevencién de nuevos episodios en el resto de los miem-
bros de la familia.

Otro aspecto importante a tener en cuenta es la pre-
vencion de estos episodios y la implicacion de la sociedad.
Se han realizado campafias de concienciacion social sobre
el beneficio de los habitos de vida saludables, incluyendo
la ingesta de alimentos, no consumir sustancias toxicas, y
la practica deportiva regular, entre otras medidas. Ade-
mas, en los Gltimos afos también se ha hecho hincapié¢ en
la formacion de la sociedad, especialmente en poblacion
infantil y juvenil, ante episodios de sincope. Saber el pro-
tocolo a seguir delante de situaciones de este tipo, as
como maniobras de reanimacion basicas (reanimacion car-
dio-pulmonar, RCP) e incluso uso de desfibriladores ex-
ternos automaticos (DEA) puede ayudar a salvar vidas y
reducir el impacte de posibles lesiones ante estos eventos
malignaos y altamente letales. En Espafia se estan llevando
a cabo des de hace casi 10 afios eventos y campafias de este
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tipo en colegios e institutos ademas de la colocacion de DEA
en lugares plblicos como polideportivos, campos de de-
porte, ayuntamientos y plazas ptblicas concurridas con el fin
de poder llegar al mayor ntimero de poblacion posible en caso
de ocurrir algin evento de este tipo. Por esta razon, es crucial
seguir con estas campanas de formacion y prevencion contra
la MS en nuestra sociedad.

Genética

En los altimos 20 afios se ha avanzado de manera expo-
nencial en los procesos de secuenciacion genética masiva,
permitiendo a dia de hoy a la llamada tecnologia Next Ge-
neration Sequencing (NGS) realizar estudios de ultrase-
cuenciacion de cientos genes, incluso de exoma y genoma
completo en poco tiempo, con alta fiabilidad y a coste re-
ducido en comparacion con la tecnologia tradicional Sanger
(Hu, Chitnis, Monos, & Dinh, 2021). Este avance ha per-
mitido una mejora del rendimiento en el diagnostico gené-
tico, permitiendo abordar de manera mas amplia las pato-
logias hereditarias, como los SAH, identificando con mayor
éxito el defecto genético causante de la patologia. A dia de
hoy se conocen mas de 40 genes responsables de los SAH, y
estudios recientes identifican alteracion genética asociada a
SAH hasta en un 35% de los casos de MSC en jovenes
(Tester & Ackerman, 2009). En casos de cohortes especifi-
cas de MSC durante actividad deportiva, este porcentaje se
acerca al 25% de los casos en poblacion menor de 35 afios,
poniendo de manifiesto la importancia del diagnostico ge-
nético en este rango de poblacion (Campuzano et al., 2017;
Suarez-Mier, Aguilera, Mosquera, & Sanchez-de-Leon,
2013). En las guias se recomienda el estudio genetico en
este tipo de fallecimientos durante la practica deportiva
(Wilde et al., 2022), siendo la interpretacion de estas va-
riantes y su traslacion clinica el principal reto a dia de hoy
(Martinez-Barrios et al., 2023). Existen dos caracteristicas
en los SAH que dificultan el diagnostico, asi como la estra-
tificacion de riesgo: penetrancia incompleta y expresividad
variable (Coll et al., 2017). Estas variaciones fenotipicas se
pueden explicar, en parte, debido a las interacciones de la
epigenética. Una parte de esta epigenética son los desenca-
denantes ambientales (fiebre, farmacos, estrés y deporte,
entre otros) en corazones genéticamente predispuestos,
como veremos en detalle mas adelante. Pese a estos avances
de interaccion genética-ambiente, todavia quedan casos sin
resolver por lo que la investigacion en las bases genéticas y
mecanismos fisiopatologicos de estos sindromes tiene
campo por recorrer en los proximos afios.

Sindromes arritmogénicos hereditarios

Los SAH o también conocidos como canalopatias cardia-
cas son aquellas entidades arritmogénicas causadas por alte-
raciones patogénicas en genes que codifican para canales io-
nicos del miocito o bien proteinas asociadas a estos canales
y que interviene directa o indirectamente en su funcionali-
dad. Estos canales son proteinas transmembrana y su fun-
cion es la correcta apertura/cierre de los canales destinados
al paso de iones a través de la membrana del miocito
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cardiaco. Alteraciones de estas proteinas inducen cambios
en el paso de iones a través de los canales cardiacos lo que
induce episodios arritmogénicos que pueden llegar a ser le-
tales (Bhaskaran, De Silva, & Kumar, 2022). Actualmente
existen diversos SAH, pero los mas comunes son el Sin-
drome de Brugada (SBr), el Sindrome de QT largo (SQTL),
el Sindrome de QT corto (SQTC) y la Taquicardia Ventri-
cular Polimorfica Catecolaminérgica (TVPC) (Tabla 1).

Tabla 1.

Principales Sindromes Arritmogénicos Hereditarios y su relacion con el ejercicio.
SBr: Sindrome de Brugada; SQTL: Sindrome de QT Largo;

SQTC: Sindrome de QT Corto; TVPC: Taquicardia Ventricular Polimérfica Ca-

tecolaminérgica.

Principales Genes, Situacion Riesgo Ejercicio
Contraindicado
-/+ Intensidad alta

Intensidad alta y

Porcentaje Diagnéstico Arritmia Arritmia

SBr SCN54, 25%

Reposo, Dormir

KCNQI, 40% Estrés, ejercicio  +++ X o
SQTL media, acuaticos
’ KCNH2, 25% Ruido ++ Intensidad alta
SCN54, 10% Reposo, Dormir + Intensidad alta
KCNH2, 15% Ruido + Intensidad alta

SQTC Intensidad alt:
Q KCNQI, 5% Estrés, cjercicio + " enﬂ/ a ata,

acuaticos
Intensidad alta y
TVPC RyR2, 30% Estrés, cjercicio  +++ | oocadatay

media, acuaticos

Estas canalopatias cardiacas caracteristicamente no se
acompafian de alteraciones cardiacas estructurales y muchos
de los pacientes permanecen asintomaticos durante toda su
vida, sin embargo, su primera manifestacion puede ser un sin-
cope y/ o incluso la MSC. Ademas, algunas de estas patologias
no se acompafian de alteraciones en el electrocardiograma
(ECG) basal, lo cual dificulta atin mas el diagnostico clinico
ya que los patrones de diagnostico deben inducirse, como por
ejemplo durante practica deportiva (Wilde etal., 2022). Con
todo lo mencionado hasta hora, estas alteraciones genéticas
predisponen a SAH y aumentan el riesgo de padecer una
MSC; por lo tanto, identificar precozmente a los portadores
de estas alteraciones permite en la practica clinica tomar me
didas preventivas para reducir este riesgo de episodio arrit
mogénico maligno que puede llegar a ser letal. Esto es de es-
pecial importancia para los portadores asintomaticos ya que,
pese a que nunca han tenido ninglin sintoma clinico, estan
riesgo de MSC por el simple hecho de ser portadores de una
alteracion genetica patogenica.

Sindrome de Brugada

El SBr es una canalopatia cardiaca rara (1/2.500) aso-
ciada generalmente a taquicardia ventricular polimorfica
que puede dar lugar a MSC, especialmente en hombres al-
rededor de los 40 anos de edad. La MSC puede ser la pri-
mera manifestacion de la patologia y suele producirse du-
rante la noche. Se caracteriza por un patron ECG tipico
(Tipo 1) con elevacion del segmento ST seguido de una
onda T invertida en V1-V3, con bloqueo de rama derecha y
sin alteracion estructural evidente (Wilde et al., 2022). Sin
embargo, el patron diagnostico de SBr puede no mostrarse
en el ECG basal y son necesarios test de provocacion me-
diante bloqueantes de los canales de sodio para poder des-
enmascarar el patron ECG tipo 1, que nos puede llevar al
diagnostico de SBr. Ademas. situaciones como la fiebre o
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ingesta de ciertos medicamentos/drogas pueden tambien
inducir el patron diagnostico Tipo 1 por lo que se reco-
mienda evitar estas situaciones (www.brugadadrugs.org).
En la actualidad, no disponemos de un tratamiento curativo
para el SBr, por lo que el manejo se basa en la prevencion de
la MS mediante la evitacion de aquellos elementos facilitado-
res (fiebre elevada, farmacos precipitantes) y el implante de
un desfibrilador automatico implantable (DAI), en aquellos
casos en que se estime necesario. Como tratamiento adyu—
vante para la prevencion de arritmias, en casos recidivantes,
esta indicado el uso de quinidina e inclusive la el estudio elec-
trofisiologico y la ablacion (Wilde et al., 2022). A nivel ge-
nético, a dia de hoy se han descrito varias decenas de genes
potencialmente asociados al SBr con un patron de herencia
mayoritariamente autosémico dominante pese a que s6lo uno
de ellos esta indicado como claramente diagnostico, siendo
responsable ¢l solo de casi el 25% de todos los casos de SBr.
Este gen es el SCN54, que codifica para el canal de sodio car-
diaco Nav1.5. Al ser patologias familiares, tal y como ocurre
con todos los SAH, la evaluacion clinica de los familiares esta
altamente recomendada, tengan o no un estudio genético po-
sitivo (Castelletti et al., 2022). Los episodios de arritmias
asociados al SBr suelen darse por la noche o en situaciones de
reposo por lo que el SBr no suele ser inductor de arritmias
durante ejercicio (Tabla 1). Pese a este hecho, existen algu-
nos estudios que muestran episodios arritmogénicos, quiza
debidas al aumento de la temperatura asociada a la propia
practica deportiva (Cheung, Laksman, Mellor, Sanatani, &
Krahn, 2016; Stroker, de Asmundis, Chierchia, & Brugada,
2016). En las guias actuales, el deporte recreativo no esta
contraindicado, pero se recomienda evitar el deporte de alta
competicion (Heidbuchel et al., 2021; Heidbuchel et al.,
2006; Pelliccia et al., 2005; Pelliccia et al., 2021).

Taquicardia ventricular polimdrfica catecolami-
nérgica

La TVPC es una canalopatia cardiaca familiar poco fre-
cuente (1/10.000) que causa taquicardia ventricular bidi-
reccional y polimorfica tras estimulo adrenergico, pero con
un ECG normal en estado de reposo (ocasionalmente con
bradicardia y ondas U). Estas arritmias malignas pueden dar
lugar a MSC en corazones estructuralmente normales, en
ocasiones siendo este evento letal la primera manifestacion
de la patologia. Pese a ser una entidad rara, la tasa de mor-
talidad es elevada y suele afectar mayoritariamente a nifios
y adolescentes varones sin tratamiento adecuado. Se reco-
mienda una prueba de esfuerzo y monitorizacion con un
Holter para poder identificar eventos arritmicos caracteris-
ticos y llegar al diagnostico (Wilde et al., 2022). El primer
abordaje de pacientes con TVPC es el uso de betabloquean-
tes, que reducen significativamente los episodios de sincope
y MSC pese a que también se recomienda el uso de flecai-
nida, dependiendo de cada caso. Otros abordajes como la
implantaciéon de DAI o denervacion cardiaca simpatica iz-
quierda (DCSI) pueden ser usados en casos donde no se res-
ponde bien al tratamiento farmacologico. A dia de hoy se
han reportado variantes patogénicas causantes de TVPC en
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diversos genes, mayoritariamente con herencia autosémica
dominante y responsables todas ellas juntas del 60-65% de
los casos. Casi un 50% de los casos se deben solo a variantes
en el gen RyR2, que codifica para el receptor de rianodina y
esta implicada en la regulacion del calcio intracelular y au-
menta la salida de calcio del reticulo sarcoplasmico. Una ca-
racteristica especial en el gen de la RyR2 es que casi un 30%
de las alteraciones identificadas como patogénicas suelen ser
de novo, y este dato es clave en el estudio y consejo genético
familiar (Castelletti etal., 2022). Por tanto, los estudios cli-
nicos y genéticos estan altamente recomendados en todos
los familiares (Wilde et al., 2022). Referente al deporte en
pacientes con TVPC, la actividad fisica esta desaconsejada a
grandes rasgos ya que el deporte es el principal inductor de
arritmias malignas, especialmente en pacientes con predis-
posicion genética identificada (Tabla 1). En casos tratados
farmacologicamente y con bajo riesgo de arritmias se puede
considerar un ejercicio con baja intensidad/frecuencia
(Heidbuchel et al., 2021; Heidbuchel et al., 2006; Pelliccia
etal., 2005).

Sindrome de QT largo

El SQTL es una canalopatia cardiaca rara (1/2.500) que
se caracteriza por la prolongacion del intervalo QT en el
ECG de reposo (>470ms para los varones y >480ms para
las mujeres). Puede ser congénito o adquirido, este Gltimo
generalmente asociado a farmacos (www.torsades.org) y
desequilibrio hidroelectrolitico (hipopotasemia, hipocalce-
mia e hipomagnesemia). La presentacion clinica puede ser
desde pacientes asintomaticos a otros con arritmias ventri-
culares malignas, mostrando la caracteristica torsades de poin-
tes, que pueden causar sincopes e incluso MSC (Wilde et
al., 2022). E1 SQTL es una de las principales causas de MSC
entre los jovenes, aunque estos episodios pueden presen-
tarse a cualquier edad. Actualmente la terapia con betablo-
queantes es la primera opcion, aunque otros abordajes
como la implantacién de DAI, DCSI o bien combinacion de
estos puede ayudar a reducir el riesgo. Cada caso debe tra-
tarse de manera personalizada y las medidas pueden ser di-
ferentes en cada caso, incluso en familiares que sean porta-
dores de la misma alteracion patogenica. La forma conge-
nita se debe a alteraciones patogenicas identificadas en mas
de 15 genes que explican todos juntos casi el 85% de los
casos. Existen 3 genes principales que explican por si solos
cerca del 75% de los casos; estos genes son KCNQI (SQTL
tipo 1, 40% casos), KCNH2 (SQTL tipo 2, 25% casos), y
SCN54 (SQTL tipo 3, 10% casos). La mayoria de los causa-
les siguen un patron de herencia autosomico dominante,
aunque se han identificado expresiones recesivas (Sindrome
de Jervell y Lange-Nielsen). Referente al deporte, en casos
de QT adquirido, el deporte deberia prohibirse hasta que se
identifique la causa del alargamiento del intervalo QT y se
tomen medidas para prevenir esta alteracion potencial-
mente maligna (Castelletti et al., 2022). En los casos con
un alargamiento del intervalo QT que sean de base genctica,
especialmente los pacientes con SQTL tipo 1, estan en alto
riesgo de arritmias malignas si realizan deporte de alta
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intensidad por lo que no se recomienda realizar este tipo de
actividades. Las actividades de agua también estan contrain-
dicadas, especialmente en los SQTL tipo 1 por ser el con-
tacto con agua fria otro reconocido inductor de arritmias
(Lopez Garcia, 2020). Pese a estas premisas, el de-
porte/ejercicio en este tipo de pacientes debe analizarse
cuidadosamente y de forma personalizada ya que estudios
recientes muestran que la participaci(')n en eventos deporti—
vos puede no acarrear riesgo (Davydoff et al., 2022;
Tobert, Bos, Garmany, & Ackerman, 2021). Ocurre lo
mismo con el SQTL tipo 2, en el que el riesgo durante ejer-
cicio es menor que los pacientes con SQTL tipo 1 pero se
suman los ruidos por sorpresa como desencadenante de
arritmias (Tabla 1). En el SQTL tipo 3, las restricciones son
menores aunque existentes ya que tiene un comporta-
miento mas asociado al de patologias de canales de sodio por
lo que las actividades adrenérgicas tienen un efecto menor
que los otros dos tipos de SQTL (Heidbuchel et al., 2021;
Heidbuchel et al., 2006; Pelliccia et al., 2005; Pelliccia et
al., 2021).

Sindrome de QT corto

El SQTC es un sindrome arritmogénico familiar muy
raro (1/20.000) aunque altamente letal. Se caracteriza por
la presencia de acortamiento del QT en el ECG
(QT<330ms) con onda T alta y picuda, y con un intervalo
entre el pico y el final de la onda T no prolongado. Esto se
relaciona con la presencia de episodios de fibrilacion auri-
cular paroxistica, sincope, y/o MSC. Se manifiesta en los
primeros meses de vida por lo que se ha considerado uno de
las principales causantes de muerte subita infantil, conocida
como Sudden Infant Death Syndrome (SIDS). E1 ECG basal
puede ser normal por lo que se recomienda realizar pruebas
de estrés y Holter para identificar el patron caracteristico
diagnostico (Wilde et al., 2022). La mayoria de los pacien-
tes tienen una historia familiar de MSC y/ o fibrilacion auri-
cular. Se ha sugerido la hidroquinidina como un tratamiento
adecuado para SQTC, la alta incidencia de MSC justifica la
implantacion de DAI en la mayoria de los casos en riesgo.
El SQTC se ha relacionado con alteraciones patogénicas en
unos pocos genes y todos ellos relacionados con actividad
en los canales de potasio y calcio (Tabla 1). A dia de hoy se
han reportado varios genes, con patron de herencia autoso-
mico dominante y alta penetrancia que explican casi el 25%
de los casos aunque son dos los mayoritarios: KCNH2 (15%
de los casos) y KCNQI (5% de los casos) (Castelletti et al.,
2022). Generalmente, los eventos arritmogénicos y MSC se
asocian a situaciones de reposo Y un porcentaje no superior
al 10% de casos muestran arritmias en situaciones de ejer-
cicio (Hammond-Haley et al., 2016). Pese a los pocos estu-
dios disponibles, la alta severidad de las arritmias reco-
mienda precaucion ante actividades deportivas salvo aque-
llas con baja intensidad (Heidbuchel et al., 2021;
Heidbuchel et al., 2006; Pelliccia et al., 2005).

Guias de prdctica deportiva
A lo largo de los afos se han ido redactando
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guias/recomendaciones focalizadas en la practica deportiva
y sus riesgos en poblacion diagnosticada de patologias car-
diovasculares, incluyendo los SAH. Existen multiples varia-
bles para determinar este riesgo (edad, sexo, tipo de pato-
logia, tipo de deporte, intensidad y frecuencia, entre otras)
y a dia de hoy todavia quedan varios puntos por clarificar.
En el caso de los SAH, a nivel general se recomienda no
practicar deporte de competicion, especialmente en los ca-
sos de SQTL tipo 1 y TVPC por las implicaciones que el
estado adrenérgico puede tener en el desencadenamiento de
arritmias (Pelliccia et al., 2021; Zeppenfeld et al., 2022).
Pese a esta premisa, hay que analizar a fondo cada caso, te-
niendo en cuenta todas las posibles variables para poder rea-
lizar una medicina personalizada que permita en la medida
de lo posible y sin poner en riesgo la vida del paciente, rea-
lizar alglin tipo de ejercicio a cada paciente dado que esta
demostrado el beneficio de la actividad fisica.

El 1994, en la 26.a Conferencia Bethesda se acordaron
unas primeras recomendaciones en las que se sugerfa que
los atletas deberian realizarse un ECG, ecocardiograma,
prueba de esfuerzo y Holter 24h antes de practicar un de-
porte competitivo de alta intensidad. En caso de arritmias,
se deberia interrumpir la actividad deportiva y analizar cada
caso en profundidad (Zipes & Garson, 1994). Una década
mas tarde se publicaron las recomendaciones de las socieda-
des Americanas (American Heart Association -AHA-, Ame-
rican College of Cardiology -ACC-), y Europeas (European
Society of Cardiology -ESC-), todavia en la misma direccion
y especificando la contraindicacion de deporte de competi-
cién en los SAH aunque sin estudios exhaustivos y conclu-
yentes publicados por aquellas fechas (Maron et al., 2004;
Pelliccia et al., 2005; Zipes et al., 2005; Zipes et al., 2006).
Durante estos afios se publicaron otras recomendacio-
nes/ consensos al respecto, pero siguiendo todas las mismas
directrices establecidas previamente (Heidbuchel et al.,
2006; Mitten, Maron, & Zipes, 2005; Pelliccia et al.,
2005). En 2012 (Takken et al., 2012), 2013 (Priori et al.,
2013), y 2015 se publicaron dos guias con especificaciones
mas concretas sobre el tipo de deporte/actividad fisica re-
comendada para cada tipo de SAH (Ackerman, Zipes,
Kovacs, & Maron, 2015). En los altimos afios se han actua-
lizado estas guias, siendo mas precisas en los tratamientos
preventivos ante las arritmias asociadas a SAH, permitiendo
ciertos deportes/actividad fisica, dependido de cada pato-
logia y genotipo diagnosticado tras una correcta valoracion
y prescripcion individual (Heidbuchel et al., 2021; Pelliccia
etal., 2021; Pelliccia etal., 2019; Zeppenfeld et al., 2022).
Uno de los casos mas controvertidos a dia de hoy es la prac-
tica deportiva en los pacientes diagnosticados con SQTL
tipo 1, siendo las guias Europas mas restrictivas respecte al
deporte/ ejercicio intenso en estos casos debido a su elevado
riesgo; en cambio, las gul’as americanas permiten una mayor
flexibilidad en estos casos, siempre y cuando estén tratados.
Actualmente, existe una clara diferenciacion entre una acti-
vidad fisica competitiva, que puede representar un impor-
tante factor de riesgo en algunos casos y la actividad fisica
recreativa, que puede ser beneficiosa para estos pacientes.
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Esto abre las puertas a un tratamiento/abordaje terapéutico
P ] p
que nunca deber ser el mismo para todos los casos por lo
que una atencion personalizada es necesaria, siendo las guias
puntos de recomendacion en términos generales y que de-
ben ser adaptadas/aplicada a cada paciente con un enfoque
de medicina mas personalizada
P

Conclusiones

El fallecimiento de un individuo joven es un evento dra-
matico que causa un gran impacto social, pero que lamen-
tablemente sigue ocurriendo en nuestro pais, especialmente
en situaciones de ejercicio. Los SAH son un grupo de enti-
dades que provocan arritmias malignas, normalmente en
poblacion joven y la practica deportiva es el principal un in-
ductor de estos eventos. Los actuales consensos de expertos
recomiendan evitar el deporte de competicién en aquellos
sujetos diagnosticados de alguna entidad arritmogénica, es-
pecialmente los diagnosticados con SQTL tipo 1 y con
TVPC, aunque no todos muestran el mismo riesgo por lo
que un estudio clinico exhaustivo personalizado es necesario
para determinar el riesgo en cada caso. Identificar precoz-
mente a estos individuos a riesgo es clave para adoptar me-
didas de prevencion. Estos sindromes son de origen gené-
tico por lo que los estudios de secuenciacion masiva permi-
ten identificar la alteracion genética en un alto porcentaje
de familias. Los estudios cardiologicos en poblacion joven,
especialmente deportistas, deben incluir al menos un elec-
trocardiograma a edades tempranas y, ante la sospecha de
posibles alteraciones arritmicas hereditarias, un estudio ge-
netico puede ayudar a identificar la alteracion que predis-
pone a la arritmia. Pese a estos avances, todavia quedan mu-
chos casos sin resolver, asi como los mecanismos fisiopato-
logicos implicados en estos eventos malignos que nos ayu-
den a estratificar el riesgo de esta poblacion portadora de un
defecto genético potencialmente letal. En resumen, practi-
car deporte es beneficioso para la salud, pero en casos en
riesgo de arritmias malignas, se debe determinar el tipo de
deporte, asi como la intensidad/frecuencia con la que puede
realizar ejercicio para estar dentro de unos parametros de se-
guridad y asi evitar episodios arritmogenicos malignos/leta-
les. Esto nos lleva a la necesidad de una evaluacion profunda
e individualizada del deportista, asi como a la elaboracion de
planes personalizados dirigidos de actividad fisica por parte
de un equipo multidisciplinar.
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