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Taquicardia ventricular asociada a mutación en el gen de 
ankirina B
Ventricular tachycardia associated to a mutation in the ankyrin B gen
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Resumen
Se presenta el caso de una mujer de 14 años, con taquicardiomiopatía secundaria a taquicardia ventricular. Se evidenció la pre-
sencia de una variante de significado incierto en el gen ANK2, por lo que se consideró un posible síndrome de ankirina B. La 
paciente fue tratada con éxito a través de ablación con radiofrecuencia. Tras dicho procedimiento, tuvo recuperación completa de 
su función ventricular izquierda y resolución de los complejos ventriculares prematuros y los episodios de taquicardia ventricular.
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Abstract
We report a case of a 14-year-old with tachycardiomyopathy due to ventricular tachycardia. A variant of uncertain significan-
ce of the ANK2 gene was identified, which is suggestive of a possible ankyrin-B syndrome. The patient underwent a success-
ful radiofrequency ablation. After the procedure, the patient completely recovered her left ventricular function and there was 
resolution of the premature ventricular complexes and ventricular tachycardia.
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Introducción
La ankirina B es una proteína codificada por el gen 

ANK2, situado en el brazo largo del cromosoma 4, cuyo 
papel principal es mediar la interacción entre las pro-
teínas integrales de membrana y la red citoesquelética 
de espectrina-actina1. Esta proteína se expresa en múl-
tiples tejidos, pero se encuentra en mayor cuantía en 
el cerebro y el corazón. En este último permite el an-
claje adecuado y la estabilización de los canales 

iónicos y transportadores iónicos del cardiomiocito, por 
lo que es una estructura proteica fundamental para el 
mantenimiento del ritmo sinusal2. Se ha demostrado 
que las mutaciones del gen ANK2 generan una pérdida 
en la función de la ankirina B, fenómeno descrito como 
síndrome de ankirina B. Este síndrome ocasiona gran 
variedad de trastornos de la conducción, tales como 
síndrome de QT largo (principalmente el tipo 4), disfun-
ción sinusal, bloqueo AV, fibrilación auricular y taqui-
cardia ventricular3.
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Caso clínico
Se trata de una paciente de género femenino, de 14 

años de edad, sin antecedentes patológicos previos, 
sin historia familiar de muerte súbita, quien consultó 
por presentar desde hace 4 meses, palpitaciones pa-
roxísticas diarias asociadas a deterioro progresivo de 
su capacidad para realizar actividad física. A su ingre-
so se registró clase funcional II de la New York Heart 
Association (NYHA). Fue evaluada previamente en otra 
institución, en donde encontraron complejos ventricu-
lares prematuros muy frecuentes y, ante la poca res-
puesta a manejo betabloqueador, fue llevada a estudio 
electroanatómico con sistema de mapeo 3D, pero la 
ablación con radiofrecuencia no fue exitosa.

En la valoración en nuestra institución, se realizó 
electrocardiograma basal el cual evidenció un comple-
jo ventricular prematuro con aparente origen en el trac-
to de salida del ventrículo derecho, sin prolongación 
del QT (Fig. 1). En el EKG Holter de 24 horas llamó la 
atención la presencia de complejos ventriculares pre-
maturos muy frecuentes, con una carga arrítmica del 
80% y múltiples episodios de taquicardia ventricular 
monomórfica no sostenida (Fig. 2). Se realizó resonan-
cia magnética de corazón, la cual evidenció fracción 
de eyección del ventrículo izquierdo del 35%, sin do-
cumentación de zonas de realce ni cicatriz. Se realizó 
prueba de esfuerzo en la que se reprodujo la taquicar-
dia ventricular. Al considerar la edad de la paciente y 

la presencia de taquicardia ventricular se decidió soli-
citar test genético.

Se realizó secuenciación exómica completa indivi-
dual con resultado positivo que reportó variante de 
significado clínico incierto en heterocigosis en el ANK2 
c.9103A>G (P.Ile3035Val). Como posible diagnóstico 
genético se determinó arritmia cardiaca relacionada 
con mutación en el gen que codifica para la proteína 
ankirina B.

Se decidió realizar estudio electroanatómico con sis-
tema de mapeo 3D Ensite precision con catéter HD 
Grid. Se procedió a la canulación de la vena femoral 
derecha con dos introductores, Sr0 y 7F, a través de 
los cuales se introdujeron los electrocatéteres. Para la 
ablación se utilizó un catéter de radiofrecuencia irriga-
do Tacticath bidireccional curva D con punta de 4 mm. 
Se introdujo un catéter decapolar al seno coronario, y 
por la arteria femoral izquierda un introductor 8F para 
catéter de ablación por vía aórtica retrógrada. Siempre 
se estimuló al doble de los umbrales inicialmente ob-
tenidos y los diferentes estímulos prematuros se intro-
dujeron 40 ms por encima de los periodos refractarios 
en forma decremental y utilizando una anchura de 
pulso de 2 ms. Se documentaron las 12 derivaciones 
del electrocardiograma de superficie y los electrogra-
mas intracavitarios de la aurícula derecha, el haz de 
His y el ventrículo derecho (VD).

Durante todo el estudio presentó extrasistolia ventri-
cular bigeminada con eje positivo en pared inferior y 

Figura 1. EKG que muestra complejo ventricular prematuro con aparente origen en el tracto de salida del ventrículo 
derecho y taquicardia ventricular monomórfica no sostenida. EKG: electrocardiograma.
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patrón de bloqueo de rama izquierda. Finalmente, me-
diante el uso de mapeo no fluoroscópico EnSite preci-
sion, se procedió a realizar reconstrucción tridimensional 

de los tractos de salida derecho e izquierdo, cúspides 
y ventrículo izquierdo. Se identificó un sitio de mayor 
precocidad en la zona 2 septal del tracto de salida 

Figura 2. Holter EKG de 24 horas con evidencia de episodios de taquicardia ventricular monomórfica no sostenida. EKG: 
electrocardiograma.
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derecho subvalvular y se procedió a realizar ablación 
con lesiones de radiofrecuencia de 30 W y 40 grados 
de temperatura con desaparición de la extrasistolia 
(Fig. 3).

Dos meses después refirió encontrarse asintomática 
y no se evidenció recurrencia de la arritmia en el EKG 
basal o en el EKG Holter de 24 horas. Adicionalmente, 
se evidenció fracción de eyección del ventrículo iz-
quierdo del 65% estimada por ecocardiograma trans-
torácico y recuperación completa de su clase funcional. 
Se decidió continuar manejo betabloqueador el cual ha 
sido tolerado hasta ahora.

Discusión
Se presenta por primera vez el caso de una paciente 

con una asociación entre la mutación en el gen ANK2 
c.9103A>G (P.Ile3035Val), variante con significado clí-
nico incierto en heterocigosis, y compromiso cardíaco 
dado por taquicardia ventricular sin sustrato isquémico. 
Ante esta asociación se determinó que cursaba con 
síndrome de ankirina B. En este caso en particular, la 
variante en el gen ANK2 detectada es de novo y de 
característica dominante.

El síndrome de ankirina B es un desorden arritmogénico 
primario excepcionalmente inusual, que se caracteriza por 
una alteración en la regulación del Na+ y Ca2

+ intracelular 
secundaria a la deficiencia de la proteína ankirina B4. Las 
manifestaciones clínicas más frecuentes son la presencia 
de QT largo tipo 4 y la disfunción sinusal, con una predis-
posición al desarrollo de torsades de pointes y muerte 
súbita. Sin embargo, existen otros espectros de presen-
tación clínica, como la fibrilación auricular y la taquicardia 
ventricular monomórfica y polimórfica5.

La paciente del caso clínico descrito cursa con un 
síndrome de ankirina B, el cual se manifestó a tempra-
na edad por episodios de taquicardia ventricular no 
sostenida, no colapsante, arritmia que produjo sínto-
mas con periodicidad diaria y convelló al desarrollo de 
taquicardiomiopatía. Esta última es una causa poten-
cialmente reversible de disfunción sistólica, la cual ocu-
rre tanto en corazones estructuralmente sanos como 
en aquellos con cardiopatías, y se asocia a arritmias 
persistentes, con frecuencias cardíacas elevadas6.

El tratamiento óptimo del síndrome de ankirina B es 
controversial y dependerá de las manifestaciones clí-
nicas presentes. Debido a la no respuesta a betablo-
queadores y ante la evidencia de taquicardiomiopatía 

Figura 3. Reconstrucción tridimensional de los tractos de salida derecho e izquierdo, cúspides y ventrículo izquierdo.
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y el riesgo de muerte súbita, se decidió realizar abla-
ción por radiofrecuencia de su sustrato arrítmico ven-
tricular. Este procedimiento fue exitoso ya que condujo 
a la resolución de los síntomas, la recuperación de la 
función sistólica del ventrículo izquierdo y la desapari-
ción tanto de los complejos ventriculares prematuros, 
como de los episodios de taquicardia ventricular.

Al ser una enfermedad de índole genética, se reco-
mienda realizar seguimiento clínico estricto, ya que 
existe la posibilidad de aparición de nuevas arritmias 
cardíacas. A  su vez, se recomienda la limitación de 
actividad física de gran intensidad dado que la estimu-
lación catecolaminérgica puede desencadenar taquia-
rritmias en estos pacientes5. Todos los pacientes en 
edad reproductiva deben recibir consejería genética.

Conclusión
El síndrome de ankirina B es una enfermedad gené-

tica que consituye una causa inusual de taquicardia 
ventricular idiopática en pacientes jóvenes. El trata-
miento de la enfermedad dependerá de las arritmias 
asociadas y qué tanto estas comprometan el estado 
general del paciente. La ablación por radiofrecuencia 
es una estrategia eficaz para el manejo de las arritmias 
ventriculares. En todos los casos se considera funda-
mental la realización de seguimiento clínico estricto y 
consejería genética.
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