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Progressive familial atrio-ventricular block type I: clinical description of a family
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Introducción
El bloqueo aurículo-ventricular es una de las principa-

les causas de implante de marcapasos en adultos mayo-
res y ancianos; sin embargo, en jóvenes es inusual y
obliga a estudiar otras causas diferentes a la simple
degeneración asociada con el envejecimiento del siste-
ma de conducción. Se narra el caso clínico de una familia
originaria de Cundinamarca, en la cual se evidencia
bloqueo aurículo-ventricular en varias generaciones.

Descripción del caso
El caso índice corresponde a un paciente de género

masculino, de 43 años de edad, con cuadro de disnea
progresiva y episodios de presíncope de ocho meses de
evolución, sin otros síntomas asociados y antecedentes
personales negativos. Al evaluar la historia familiar se
encontró antecedente de muerte súbita en edades tem-
pranas (<50 años) en algunos miembros y necesidad de
implante de marcapasos. Algunos de ellos tuvieron
muerte súbita aún siendo portadores de marcapasos. La
enfermedad compromete varias generaciones y no tiene
predilección por el género (Figura 1). En los registros
electrocardiográficos se evidenció progresión del bloqueo
aurículo-ventricular de primero hasta tercer grado con
trastorno de la conducción intraventricular (Figuras 2 y 3)
y presencia de extrasístoles ventriculares frecuentes. En el
caso índice se descartó enfermedad coronaria y enfer-
medad de Chagas. Se trató inicialmente con marcapaso
bicameral definitivo, pero dado el desarrollo de síncopes
con el dispositivo y el antecedente familiar de muerte
súbita, se decidió cambiar a cardiodesfibrilador.

Se presenta el caso de una familia con bloqueo aurículo-ventricular, que compromete varias gene-
raciones, con herencia mendeliana autosómica dominante, que afecta de manera progresiva el siste-
ma de conducción cardiaco llevando a síncope y muerte súbita en edades tempranas. Esta entidad
corresponde al bloqueo familiar cardiaco progresivo tipo I, descrito principalmente en Suráfrica.
El tratamiento con marcapaso definitivo fue exitoso.

PALABRAS CLAVE: bloqueo cardiaco familiar, defecto progresivo de la conducción cardiaca, blo-
queo 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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Discusión
El bloqueo aurículo-ventricular es una de las causas

más frecuentes de implantación de marcapasos y tiene
múltiples etiologías. La causa más común es la enferme-
dad esclerodegenerativa del sistema de conducción, que
es responsable de más de 50% de los casos (1). Dentro
de este grupo se han descrito dos entidades, las enferme-
dades de Lenègre y de Lev. En la primera hay degene-
ración del sistema de conducción cardiaco en individuos
mayores de cincuenta años con predilección por afec-
ción de la rama derecha y el fascículo anterosuperior,
con lenta progresión al desarrollo de bloqueo aurículo-
ventricular completo (2). En la segunda hay fibrosis y
calcificación del sistema de conducción que es produci-
da por extensión de este fenómeno iniciado en estructu-
ras adyacentes como el septum muscular y los anillos de
implantación mitral y aórtico (3). Otras causas incluyen
cardiopatía isquémica comúnmente asociada a infarto
agudo del miocardio (4), y cardiopatías infiltrativas
como amiloidosis y sarcoidosis (5).

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

En este grupo poblacional se observan, como factores
etiológicos, bloqueos aurículo-ventriculares congénitos
asociados o no a cardiopatías estructurales. El bloqueo
aurículo-ventricular congénito aislado es una entidad
poco frecuente; se estima que afecta a 1 de cada 11 mil
neonatos (7), y comúnmente se asocia con desórdenes
del tejido conectivo de la madre, tales como lupus

eritematoso sistémico, síndrome de Sjögren o artritis
reumatoide, que cursan con la producción de
autoanticuerpos a antígenos nucleares Ro/SS-A y La (8)
los cuales causan daño en el sistema de conducción fetal.
En 25% a 33% de bloqueos aurículo-ventriculares congé-
nitos, existe asociación con otras cardiopatías congéni-
tas, más frecuentemente transposición L de grandes
vasos, inversión ventricular y defectos del septum
atrioventricular (9).

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

En el bloqueo familiar progresivo tipo I (BAVFI) hay
evidencia de un compromiso de los fascículos de con-
ducción, en especial de la rama derecha o los fascículos
anterior o posterior, y desarrollo progresivo de bloqueo
aurículo-ventricular completo con QRS ancho. El curso
habitual es el paso de un electrocardiograma normal a
aparición de bloqueo de rama derecha y luego bloqueo
aurículo-ventricular completo. La presentación genética
corresponde a un trastorno autosómico dominante (10-12).
La descripción de un carácter familiar de algunas pato-
logías bradiarrítmicas, data de los primeros años del
siglo XX (13, 14), y fueron confirmadas en dos o más
generaciones de una misma familia en estudios poste-
riores (15-17). La aparición del bloqueo aurículo-
ventricular no se produce necesariamente desde el naci-
miento, posiblemente relacionado con una expresión
variable. De igual forma, puede suceder que la manifes-
tación inicial no sea bloqueo aurículo-ventricular com-
pleto permanente, sino, por ejemplo, bloqueo aurículo-
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 aparición del bloqueo en adultos jóvenes y la
presencia de bloqueos aurículo-ventriculares variables
(19). El análisis de las diversas familias afectadas por
BAVFI reportadas en la literatura, muestra unos picos de
manifestación clínica de la enfermedad que correspon-
den a los primeros días del nacimiento, la pubertad,
hacia los veinte años y finalmente hacia los cuarenta a
cincuenta años.

Las bases moleculares de esta enfermedad no son del
todo claras. Schott y colaboradores (20) analizaron una
familia francesa con bloqueo aurículo-ventricular y

Figura 1. Genograma de un rasgo autosómico dominante; en negro
los afectados por la enfermedad (marcapaso o muerte súbita). Obsér-
vese el patrón de herencia vertical.
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descartaron alteraciones en el cromosoma 19 y otros
locis asociados con defectos de la conducción. Por el
papel potencial de la corriente de sodio en la conducción
infranodal, se evaluó el gen SCN5A identificando una
mutación en los miembros afectados de otra familia.
Weng y colaboradores (21) demostraron en una familia
con BAVFI una mutación de G por A en la posición 4783
del gen SCN5A, el cual reemplazaba un residuo de
ácido aspártico por asparagina en la posición 1595.
Esta mutación afecta la subunidad beta 1 del canal de
sodio de las células mamíferas, demostrado por ingenie-
ría recombinante. La alteración lleva a un defecto en la
cinética de inactivación del canal, diferente a la encon-
trada en el LQT3, siendo este el mecanismo que se
relaciona con la enfermedad de conducción. Más re-
cientemente, Viswanathan y su equipo (22) identificaron
una transición heterocigota 1535C-T en el gen SCN5A y
una transición homocigota 1673 A-G en el mismo gen,
en una familia con BAVFI; los autores sugieren que existe
un aumento en la inactivación lenta que afecta de modo
desproporcionado las células de Purkinje, las cuales
tienen un potencial de acción de mayor duración con
más pequeño intervalo diastólico lo cual conlleva
lentificación de la conducción aurículo-ventricular.

Existe otro tipo de bloqueo familiar conocido como
tipo II (BAVFII), cuya transmisión genética es autosómica
dominante al igual que el tipo I. El BAVFII se diferencia del
tipo I por la ausencia de compromiso de las ramas,
produciendo un bloqueo aurículo-ventricular completo
con QRS estrecho (23). Aun no se establecido de manera
adecuada la caracterización molecular de esta entidad.

 Dada las características clínicas la familia del caso
corresponde a un BAVFI sustentado en el compromiso
de rama derecha y la transmisión autosómica domi-
nante. Sin embargo, esta familia tiene un componente
de muerte súbita, aun en pacientes con marcapaso,
que podría caracterizar una mutación diferente o más
agresiva.
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Figura 2. Bloqueo aurículo-ventricular de primer grado.

Figura 3. Bradicardia por bloqueo aurículo-ventricular de tercer grado.


