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CARDIOLOGIA DEL ADULTO - PRESENTACION DE CASOS

Blogueo auriculo-ventricular familiar progresivo tipo |:

descripcién clinica de una familia
Progressive familial atrio-ventricular block type I: clinical description of a family

Guillermo Mora, MD."?; Ligia P. Laverde, MD.?; Ana C. Palacio, MD.?3

Bogota, Colombia.

Se presenta el caso de una familia con bloqueo auriculo-ventricular, que compromete varias gene-
raciones, con herencia mendeliana autosémica dominante, que afecta de manera progresiva el siste-
ma de conduccién cardiaco llevando a sincope y muerte subita en edades tempranas. Esta entidad
corresponde al bloqueo familiar cardiaco progresivo tipo |, descrito principalmente en Surafrica.
El tratamiento con marcapaso definitivo fue exitoso.

PALABRAS CLAVE: bloqueo cardiaco familiar, defecto progresivo de la conduccion cardiaca, blo-
gueo de rama hereditario.

We present the case of a family with atrio-ventricular block that involves several generations, with
dominant autosomal mendelian inheritance that progressively affects the cardiac conduction system
leading to syncope and sudden death in early life. This entity corresponds to progressive familial atrio-
ventricular block type I, described mainly in South Africa. Treatment with permanent pacemaker therapy
was successful.

KEY WORDS: familial heart block, progressive cardiac conduction defect, hereditary bundle branch

block.
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Introduccion

Elbloqueo auriculo-ventricular es una de las principa-
les causas de implante de marcapasos en adultos mayo-
res y ancianos; sin embargo, en j6venes es inusual y
obliga a estudiar otras causas diferentes a la simple
degeneracién asociada con el envejecimiento del siste-
ma de conduccién. Se narra el caso clinico de una familia
originaria de Cundinamarca, en la cual se evidencia
bloqueo auriculo-ventricular en varias generaciones.
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Descripcion del caso

El caso indice corresponde a un paciente de género
masculino, de 43 afios de edad, con cuadro de disnea
progresiva y episodios de presincope de ocho meses de
evolucién, sin otros sintomas asociados y antecedentes
personales negativos. Al evaluar la historia familiar se
encontré antecedente de muerte sUbita en edades tem-
pranas (<50 afios) en algunos miembros y necesidad de
implante de marcapasos. Algunos de ellos tuvieron
muerte sUbita aln siendo portadores de marcapasos. La
enfermedad compromete varias generaciones y no tiene
predileccién por el género (Figura 1). En los registros
electrocardiogréficos se evidencié progresién del bloqueo
auriculo-ventricular de primero hasta tercer grado con
trastorno de la conduccién intraventricular (Figuras 2 y 3)
y presencia de extrasistoles ventriculares frecuentes. En el
caso indice se descarté enfermedad coronaria y enfer-
medad de Chagas. Se traté inicialmente con marcapaso
bicameral definitivo, pero dado el desarrollo de sincopes
con el dispositivo y el antecedente familiar de muerte
sUbita, se decidié cambiar a cardiodesfibrilador.
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Discusion

El bloqueo auriculo-ventricular es una de las causas
mds frecuentes de implantacién de marcapasos y tiene
multiples etiologias. La causa més comin es la enferme-
dad esclerodegenerativa del sisema de conduccién, que
es responsable de mdas de 50% de los casos (1). Dentro
de este grupo se han descrito dos entidades, las enferme-
dades de Lenégre y de Lev. En la primera hay degene-
racién del sistema de conduccién cardiaco en individuos
mayores de cincuenta afos con predilecciéon por afec-
cién de la rama derecha y el fasciculo anterosuperior,
con lenta progresién al desarrollo de bloqueo auriculo-
ventricular completo (2). En la segunda hay fibrosis y
calcificacion del sistema de conduccién que es produci-
da por extensién de este fenémeno iniciado en estructu-
ras adyacentes como el septum musculary los anillos de
implantacién mitral y aértico (3). Otras causas incluyen
cardiopatia isquémica comUnmente asociada a infarto
agudo del miocardio (4), y cardiopatias infiltrativas
como amiloidosis y sarcoidosis (5).

Estas etfiologias son comunes en adultos mayores o
ancianos; no obstante, en j6venes las causas de bloqueo
aurfculo-ventricular cambian un poco, y se evidencia la
aparicién de enfermedades infecciosas (miocarditis o
endocarditis) como posibles eventos etiopatogénicos (6).

En este grupo poblacional se observan, como factores
etioldgicos, bloqueos auriculo-ventriculares congénitos
asociados o no a cardiopatias estructurales. El bloqueo
aurfculo-ventricular congénito aislado es una entidad
poco frecuente; se estima que afecta a 1 de cada 11 mil
neonatos (7), y comUnmente se asocia con desérdenes
del tejido conectivo de la madre, tales como lupus
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Figura 1. Genograma de un rasgo autosémico dominante; en negro
los afectados por la enfermedad (marcapaso o muerte stbita). Obsér-
vese el patrén de herencia vertical.
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eritematoso sistémico, sindrome de Sjdgren o artritis
reumatoide, que cursan con la produccién de
autoanticuerpos a antigenos nucleares Ro/SS-Ay La (8)
los cuales causan dafio en el sistema de conduccién fetal.
En25% a 33% de bloqueos auriculo-ventriculares congé-
nitos, existe asociacién con ofras cardiopatias congéni-
tas, mads frecuentemente transposiciéon L de grandes
vasos, inversion ventricular y defectos del septum
atrioventricular (9).

Existe otro grupo de patologias que pueden com-
prometer el sistema de conduccién auriculo-ventricular
en poblacién joven, que tienen un componente
genético importante y se conocen como bloqueos
auriculo-ventriculares familiares, de los cuales existen
dos tipos.

En el bloqueo familiar progresivo tipo | (BAVFI) hay
evidencia de un compromiso de los fasciculos de con-
duccién, en especial de la rama derecha o los fasciculos
anterior o posterior, y desarrollo progresivo de blogueo
aurfculo-ventricular completo con QRS ancho. El curso
habitual es el paso de un electrocardiograma normal a
aparicién de bloqueo de rama derecha y luego bloqueo
aurfculo-ventricular completo. La presentacién genética
corresponde a untrastorno autosémico dominante (10-12).
La descripcién de un cardcter familiar de algunas pato-
logfas bradiarritmicas, data de los primeros afos del
siglo XX (13, 14), y fueron confirmadas en dos o mas
generaciones de una misma familia en estudios poste-
riores (15-17). La aparicién del bloqueo auriculo-
ventricular no se produce necesariamente desde el naci-
miento, posiblemente relacionado con una expresiéon
variable. De igual forma, puede suceder que la manifes-
tacién inicial no sea bloqueo auriculo-ventricular com-
pleto permanente, sino, por ejemplo, bloqueo auriculo-
ventricular de segundo grado, como lo reporta Gazes
(18), en una familia cuyo compromiso se manifestaba en
cuatro generaciones. Posteriores reportes también confir-
man la aparicién del bloqueo en adultos j6venes y la
presencia de bloqueos auriculo-ventriculares variables
(19). El andlisis de las diversas familias afectadas por
BAVFI reportadas en la literatura, muestra unos picos de
manifestacion clinica de la enfermedad que correspon-
den a los primeros dias del nacimiento, la pubertad,
hacia los veinte afios y finalmente hacia los cuarenta a
cincuenta afos.

Las bases moleculares de esta enfermedad no son del
todo claras. Schott y colaboradores (20) analizaron una
familia francesa con bloqueo auriculo-ventricular y
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descartaron alteraciones en el cromosoma 19 y otros
locis asociados con defectos de la conduccién. Por el
papel potencial de la corriente de sodio en la conduccién
infranodal, se evalué el gen SCN5A identificando una
mutacién en los miembros afectados de otra familia.
Weng y colaboradores (21) demostraron en una familia
con BAVFI una mutacién de G por Aen la posicion 4783
del gen SCN5A, el cual reemplazaba un residuo de
4cido aspdrtico por asparagina en la posicion 1595.
Esta mutacién afecta la subunidad beta 1 del canal de
sodio de las células mamiferas, demostrado poringenie-
ria recombinante. La alteracién lleva a un defecto en la
cinética de inactivacién del canal, diferente a la encon-
trada en el LQT3, siendo este el mecanismo que se
relaciona con la enfermedad de conduccién. Mds re-
cientemente, Viswanathan y su equipo (22) identificaron
una transicién heterocigota 1535C-Ten el gen SCN5Ay
una transicién homocigota 1673 A-G en el mismo gen,
en una familia con BAVFI; los autores sugieren que existe
un aumento en la inactivacién lenta que afecta de modo
desproporcionado las células de Purkinje, las cuales
tienen un potencial de accién de mayor duracién con
mds pequefio intervalo diastélico lo cual conlleva
lentificacién de la conduccién auriculo-ventricular.

Figura 2. Bloqueo auriculo-ventricular de primer grado.
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Figura 3. Bradicardia por bloqueo auriculo-ventricular de tercer grado.
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Existe otro tipo de bloqueo familiar conocido como

tipo Il (BAVFII), cuya transmisién genética es autosémica
dominante aligual que el tipo . EIBAVFII se diferencia del
tipo | por la ausencia de compromiso de las ramas,
produciendo un bloqueo auriculo-ventricular completo
con QRS estrecho (23). Aun no se establecido de manera
adecuada la caracterizaciéon molecular de esta entidad.

Dada las caracteristicas clinicas la familia del caso

corresponde a un BAVFI sustentado en el compromiso
de rama derecha y la transmisién autosémica domi-
nante. Sin embargo, esta familia tiene un componente
de muerte sUbita, aun en pacientes con marcapaso,
que podria caracterizar una mutacién diferente o més
agresiva.
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