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Las cardiopatias familiares son un grupo de enfermedades cardiovasculares con
caracteristicas comunes: base genética, presentacion familiar, curso clinica heterogéneo y
posible relaciébn con muerte subita.

Entre las cardiopatias familiares encontramos aquellas que afectan al musculo cardiaco
(miocardiopatias), a los canales ibnicos fundamentales para el funcionamiento de las
células cardiacas y relacionados con su actividad eléctrica (canalopatias) y algunas
enfermedades adrticas (aortopatias). También podemos encontrar cardiopatias familiares
englobadas dentro de sindromes genéticos.

No debemos confundir una cardiopatia familiar, que son de base genética y suelen
expresarse (es decir, manifestaran sintomas y signos de enfermedad cardiovascular
compatible) a lo largo de la edad adulta principalmente, con una cardiopatia congénita, que
son aquellas debidas a un problema en el desarrollo de las estructuras del corazén o
grandes vasos durante la embriogénesis. Ademas, aquellas que afectan al miocardio de
origen congénito no pueden definirse como miocardiopatias, sino como cardiopatias,
mientras que las debidas a base genética si las podemos definir como miocardiopatias, las
llamadas miocardiopatias familiares. Las cardiopatias congénitas pueden asociarse a
sindromes genéticos (como el sindrome de Alagille), aproximadamente en el 30% de los
casos.
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Para entender mejor las cardiopatias familiares vamos a dar luz a ciertos aspectos de
interés:

como son heredables (lo mas frecuente es una herencia mendeliana autosémica
dominante), suelen existir varias personas afectadas en una misma familia, lo que
se define como segregacion familiar, es decir, tienen una presentacion familiar.
Por eso, no hablamos de una patologia individual, sino de una patologia familiar; no
se trata al individuo exclusivamente, sino a la familia; y por ello se recomienda
realizar un arbol familiar o pedigree y agrupar a todos los familiares en una misma
consulta de seguimiento (se recomienda la creacion de consultas monograficas y
unidades de miocardiopatias familiares),

a pesar de presentar una base genética, no siempre se detectan variantes genéticas
patologicas, aunque en general se recomienda su busqueda, con una rentabilidad
variable segun el tipo de patologia,

la ausencia de una variante genética patogénica detectada no descarta la
enfermedad, siendo necesario la busqueda de signos/sintomas de la enfermedad en
los familiares del paciente enfermo (que llamamos indice). En cambio, si detectamos
una variante patogénica causal, los familiares del paciente indice que no sean
portadores de dicha variante no desarrollaran la enfermedad y podran ser dados de
alta de las consultas,

la expresion de la enfermedad se conoce como expresion fenotipica, y aunque los
pacientes tengan una misma variante genética, se pueden desarrollar
manifestaciones clinicas distintas, puesto que hay factores ambientales (deporte...)
y genéticos que pueden influir en la expresion del gen,

la muerte subita arritmogénica puede ser la primera manifestacion de la enfermedad,
por eso es importante el estudio de familiares, para anticiparse a tan grave
manifestacion. Las cardiopatias familiares son causa frecuente de muerte subita en
menores de 35 afios (sean o no deportistas).

Las miocardiopatias familiares son patologias raras, por o que su presencia en nuestras
consultas sera infrecuente. Para sospecharlas, generalmente se observaran alteraciones
en el electrocardiograma, manifestaciones clinicas cardiol6gicas de sospecha, alteraciones
en la exploracion y antecedentes familiares.

Es por ello fundamental que todo paciente que acuda a nuestras consultas con sintomas
de sospecha cardiol6gica sea interrogado sobre sus antecedentes familiares a nivel
cardiovascular, fundamentalmente de patologias cardiacas precoces (por debajo de los 55
anos aproximadamente) y muerte subita precoz (por debajo de los 40-50 aros
aproximadamente) descartada la no cardioldgica.
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llustracion 1. Miocardiopatias familiares
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