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SÍNTESIS CONCEPTUAL

La primera causa de muerte súbita (MS) en niños 
y jóvenes es cardiovascular(1). Aunque relativa-
mente infrecuente, se ha estimado una inciden-
cia variable de muerte súbita cardíaca (MSC) del 
0,5 al 13 por 100.000 pacientes-año en lactantes, 
niños, adolescentes y adultos jóvenes(1). Aunque 
habitualmente es consecuencia de una taquiarrit-
mia ventricular, la MSC también puede deberse 
a causas no arrítmicas. Hay que destacar que, 
con frecuencia, la MSC es la primera manifes-
tación de una enfermedad hasta ese momento, 
desconocida. Cuando la causa subyacente es 
una cardiopatía familiar, el correcto diagnóstico 
en la víctima permite una adecuada evaluación 
en los familiares que puede ayudar a salvar vidas. 
En este capítulo se repasan brevemente las cau-
sas de MSC (Tabla 1). El tratamiento depende de 
la cardiopatía de base. En los pacientes con un 
riesgo elevado de MSC por taquiarritmias ven-
triculares puede considerarse la implantación de 
un desfi brilador automático (DAI). Sin embargo, 
la comorbilidad derivada de la implantación del 
dispositivo debe ser considerada en cada caso 
de forma individual, no sólo por la necesidad de 
recambios repetidos en niños en crecimiento y 
el riesgo inherente de endocarditis, sino también 
por las complicaciones propias de la implantación, 
las elevadas tasas de descargas inapropiadas o la 
precipitación de tormentas eléctricas en algunos 
contextos clínicos (especialmente miocardiopatía 
hipertrófi ca, síndrome de QT corto y taquicardia 
ventricular catecolaminérgica polimórfi ca).

1. CARDIOPATÍAS CONGÉNITAS (CC)

La MSC se ha descrito en pacientes con diver-
sas formas de CC, no diagnosticadas, previas 
a su intervención, post-operadas o incluso tras 
tratamiento percutáneo. La incidencia, aproxima-
damente 25-100 veces superior que en niños sin 
CC(2,3), es especialmente alta en CC cianosantes 
o con obstrucción del corazón izquierdo(3). Los 
mecanismos de MSC se pueden dividir princi-
palmente en dos grupos: arrítmicos (probados o 
presuntos) o no arrítmicos (cardíacos, por insufi -
ciencia cardíaca, o vasculares, por émbolos, aneu-
rismas o disecciones)(4). A continuación repasare-
mos las causas más frecuentes de MSC asociada 
a CC (Tabla 2), si bien la enfermedad de Ebstein, 
el prolapso valvular mitral, la dextro-transposición 
de las grandes arterias (D-TGA) y el síndrome de 
Eisenmenger también pueden cursar con MSC.

1.1. Anomalías de las arterias coronarias

Son las más frecuentes dentro del grupo de las CC 
y la segunda causa de MSC en niños según algu-
na serie(3). La anomalía más comúnmente asociada 
es el origen de la arteria coronaria izquierda del 
seno de Valsalva derecho con trayecto de la misma 
entre la arteria pulmonar y la aorta (1,3% del total 
de las anomalías coronarias)(5). Esta anomalía es 
capaz de producir isquemia del ventrículo izquier-
do (VI) y arritmias ventriculares durante el ejerci-
cio físico cuando los grandes vasos aumentan de 
tamaño, comprimiendo la arteria coronaria anóma-
la(6). Aunque la anomalía del origen de la arteria 
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coronaria derecha del seno de Valsalva izquierdo 
con trayecto entre la arteria pulmonar y la aorta 
sea más frecuente, parece estar menos asociada 
a MSC que la anterior(5). Por otro lado, el origen 
anómalo de la arteria coronaria izquierda del tron-
co pulmonar, o síndrome Bland-White-Garland, 
es otra variante rara (0,25-0,5% de CC) pero que 
causa MSC en un 80-85% de los niños afectos 
en el primer año de vida mediante un fenómeno 
de “robo coronario” que también causa isquemia 
miocárdica(7). Las anomalías coronarias no suelen 
identifi carse sin estudios de imagen salvo que la 
clínica (disnea, angina, síncope inducido por ejer-

cicio) nos dirija hacia su evaluación. El ECG es, 
muy frecuentemente, normal. Además, suele ser 
difícil de evaluar mediante un ecocardiograma ruti-
nario(3). Al diagnóstico está indicada la revascula-
rización quirúrgica en función de la presencia de 
síntomas, tipo de anomalía (incidencia de MSC) 
y trayecto de la coronaria anómala; el manejo de 
los asintomáticos es controvertido(2).

1.2. Patología aórtica

Se ha documentado MSC en pacientes sinto-
máticos y asintomáticos con estenosis aórtica 

1.   Cardiopatías congénitas

– Anomalías de las arterias coronarias
– Patología aórtica
– Postoperados de CC: tetralogía de Fallot, cirugía univentricular, transposición de los grandes vasos 

(D-TGV), Mustard, Senning, lesiones obstructivas del corazón izquierdo, etc.
– Enfermedad de Ebstein
– Prolapso de la válvula mitral
– Transposición corregida de los grandes vasos
– Síndrome de Eisenmenger

2.   Tumores cardíacos

3.   Conectivopatías

– Síndrome de Marfan
– Síndrome de Loeys-Dietz

4.   Corazón estructuralmente normal

– Canalopatías: síndrome de QT largo, síndrome de QT corto, síndrome de Brugada, taquicardia 
ventricular catecolaminérgica polimórfi ca

– Síndrome de Wolff-Parkinson-White
– Bloqueo auriculoventricular completo congénito

5.   Miocarditis

6.   Miocardiopatías

– Miocardiopatía hipertrófi ca
– Miocardiopatía arritmogénica
– Miocardiopatía dilatada
– Miocardiopatía compactada

7.   Síndrome de Kawasaki

8.   Conmotio cordis

9.   Muerte súbita cardíaca en el atleta joven

10. Síndrome de muerte súbita del lactante de causa cardíaca

TABLA 1. Causas de muerte súbita cardíaca en niños.
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severa(8,9). En un estudio de los resultados a largo 
plazo de pacientes con CC, se objetivó un 2,8% de 

MS de niños con estenosis aórtica manejados con 
tratamiento médico(8). Casi todos los casos esta-

Cardiopatía intervenida 
quirúrgicamente Incidencia

Mecanismo MSC 
más frecuente Observaciones

Comunicación 
interventricular (4)

0,2/1.000 pac./año

Canal auriculoventricular (4) 0,9/1.000 pac./año Arritmia

Dextrotransposición de los 
grandes vasos (3,4,17)

4,9/1.000 pac./año1

6,7/1.000 pac./año2

0-5,7/1.000 pac./año3

0,26%4

Arritmia (Qx Mustard)
Coronaria (Qx Jatene)

1General
2Qx Mustard
3Qx Rastelli
4Qx Jatene (3 
MSC/1095 Jatene)

Tetralogía de Fallot (4,12) 1,5-3/1.000 pac./año
0,5-6%

Arritmia Mayor riesgo 
tardíamente > 20 años

Estenosis aórtica (4) 5,4/1.000 pac./año Arritmia Aumenta con > 50 
mmHg gradiente

Estenosis pulmonar (4) 0,3/1.000 pac./año

Coartación de aorta (4) 1,3/1.000 pac./año

Síndrome del corazón 
hipoplásico izquierdo - Qx 
Norwood (14)

5-15% Trombosis Entre estadio I y II

Fontan (16) 1,9%5 - 2,68% Arritmias (auriculares) 4(6MSC/321 Fontan)-
(7MSC/263 Fontan)

Conducto de ventrículo 
derecho a arteria pulmonar 
(18)

1,13% Arritmias Diversidad de CC

Dispositivos cardíacos (19) 1,15/1.000 pac./año
0,23%6

Arritmias 6Serie de dispositivos 
de cierre percutáneo 
de comunicaciones 
interventriculares

Corazón univentricular (14) Trombosis (63%)
Arritmias (4%)

Edad media MSC 4 
meses

Corazón biventricular (14) Arritmias (46%)
Enfermedad vascular 
pulmonar (13%)

Edad media MSC 2 
años

Total CC port Qx (4)
90% por tetralogía de Fallot, 
dextrotransposición de los 
grandes vasos, coartación de 
aorta (20)

0,9/1.000 pac./año Arritmias 25-100 veces más que 
población general

Qx: cirugía. MSC: muerte súbita cardíaca.

TABLA 2. Cardiopatías congénitas corregidas quirúrgicamente asociadas a muerte súbita cardíaca.
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ban asociados a obstrucción ventricular izquierda 
(VI) moderada-severa. Los pacientes presentaban 
síncope, disnea con el ejercicio o dolor torácico, 
junto con obstrucción severa del VI, hipertrofi a en 
ecografía y ECG como factores de riesgo de MSC. 
El tratamiento de la obstrucción valvular por cirugía 
o por valvuloplastia con balón reduce, pero no 
elimina, el riesgo de MSC. Se piensa que la isque-
mia miocárdica inicial puede contribuir al posterior 
desarrollo de una arritmia ventricular terminal. Los 
pacientes que presentan hipertensión pulmonar 
como consecuencia de la estenosis aórtica neo-
natal con fallo posterior en la normalización de 
las resistencias vasculares pulmonares tienen más 
riesgo de MSC(9). 

Por último, la coartación aórtica y la aorta bicúspi-
de, aun sin repercusión hemodinámica, también se 
asocian a MSC por disección aórtica(1). 

1.3. Post-operados de CC

El riesgo de MSC aumenta con la edad y el tiempo 
transcurrido desde la cirugía(3,4), siendo la arritmia 
el mecanismo más frecuentemente asociado(4).

• La tetralogía de Fallot: se ha asociado esta 
patología a arritmias ventriculares y alteracio-
nes de la conducción auriculoventricular tras 
la corrección quirúrgica, con un riesgo del 
0,5-6% de MSC(3), lo que supone aproxima-
damente un 2% de riesgo por década tras los 
primeros 25-30 años post-intervención(10). Los 
principales factores de riesgo de MSC son la 
edad de reparación quirúrgica, la duración del 
QRS (mayor de 170 mseg en niños y 180 mseg 
en adultos), la dilatación ventricular derecha 
moderada-severa (secundaria a insufi ciencia 
pulmonar crónica) y la disfunción ventricular 
izquierda(10-12), lo que hace a estos pacientes 
más vulnerables a las arritmias. Se aconseja la 
evaluación hemodinámica, electrofi siológica y 
anatómica de los defectos residuales para su 
corrección, si lo requiere, siendo en ocasiones 
incluso necesario la implantación de un DAI(13).

• La cirugía univentricular: la cirugía palia-
tiva con fi siología univentricular consiste en 
un abordaje quirúrgico en tres estadios uti-
lizado para el manejo de las malformaciones 
cardíacas complejas(10). La trombosis de la 
fístula aortopulmonar en el primer estadío de 
la cirugía univentricular ocurre en un 70% de 
los pacientes que mueren súbitamente(14). Las 
taquicardias auriculares con conducción ven-
tricular rápida son el mecanismo más frecuente 
de MSC en pacientes operados de Fontan, 
principalmente con conexión auriculopulmo-
nar(15), aunque el fallo cardíaco y los eventos 
tromboembólicos son mecanismos de MSC 
tardíos, a los 10-15 años de la intervención(16).

• La cirugía de D-TGA: el riesgo de MSC tras 
los procedimientos quirúrgicos de Senning 
y Mustard ha sido evaluado en numerosos 
estudios, describiendo un riesgo del 5% por 
década de mortalidad tardía(10). Las taquicar-
dias auriculares con conducción ventricular 
rápida o las arritmias ventriculares primarias 
son los mecanismos más frecuentes de MSC 
en pacientes operados mediante estas técni-
cas(10).

2. TUMORES CARDÍACOS

Son raros, con una incidencia del 0,02 al 0,04% en 
la población pediátrica, más de la mitad diagnos-
ticados en el primer año de vida, incluso detecta-
dos en la ecocardiografía fetal(21). La mayoría son 
benignos. Los rabdomiomas son los más frecuen-
tes en niños (45%, a veces asociados a esclerosis 
tuberosa), seguido de los fi bromas (25-30%); son 
menos frecuentes los tumores malignos (10%), 
mixomas (en ocasiones, dentro de un síndrome de 
Carney), lipomas, teratomas, hemangiomas, meso-
teliomas y tumores de las células de Purkinje(21). 
Los fi bromas cardíacos asocian una alta tasa de 
MSC (10-30%). Los mecanismos por los que un 
tumor cardíaco puede conducir a una MSC son 
variados (compresión de cavidades cardíacas, 
compresión del tejido de conducción causando 
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bloqueo auriculoventricular completo, compresión 
de vasos coronarios, obstrucción valvular y/o de 
tractos de salida y taquiarritmias ventriculares 
malignas(21)). Los tumores de las células de Pur-
kinje, también denominado cardiomiopatía onco-
cítica, aunque raros, provocan arritmias malignas 
refractarias. En el caso de los rabdomiomas, es 
posible la regresión espontánea del tumor pero 
la resección quirúrgica se considera indicada si 
el tumor produce compromiso hemodinámico o 
arritmias malignas(21) siendo, en ocasiones, impo-
sible por su localización en zonas vitales (arterias 
coronarias y tejido de conducción); en estos casos 
es discutida la necesidad de implantar un desfi bri-
lador, dado que se desconoce el riesgo de MSC 
en pacientes con tumores cardíacos y arritmias(21). 

3. CONECTIVOPATÍAS

Aunque todas las conectivopatías se pueden aso-
ciar a MSC por disección aórtica, a continuación 
repasaremos dos de ellas, el síndrome de Marfan 
y de Loeys-Dietz.

3.1. Síndrome de Marfan

Se trata de la conectivopatía más frecuentemente 
asociada a MSC. Las manifestaciones cardíacas 
aparecen en un 30-60% de estos pacientes: dila-
tación aórtica y/o de la arteria pulmonar, aneuris-
mas aórticos, insufi ciencia aórtica, prolapso y/o 
insufi ciencia de la válvula mitral, arritmias cardía-
cas, etc., siendo su forma neonatal la que presenta 
alteraciones cardíacas más severas(15,22). Reciente-
mente, los criterios diagnósticos han sido actuali-
zados incluyendo la constatación de mutaciones 
en el gen de la fi brilina 1 como criterio mayor(23). 
Los mecanismos de MSC son disección aguda 
de la aorta con ruptura y arritmias ventriculares, 
estas últimas asociadas a dilatación ventricular(22). 
Es importante realizar un seguimiento ecocardio-
gráfi co detallado, incluyendo función ventricular 
izquierda, dimensiones de la aorta y válvulas intra-
cardíacas, cada 6-12 meses. Se ha visto que el 

tratamiento con betabloqueantes disminuye la pro-
gresión de la dilatación aórtica y puede tener un 
efecto protector frente a las arritmias letales(22,24). 
En los pacientes con dilatación severa de la aorta o 
rápidamente progresiva, necesitarán intervención 
quirúrgica.

3.2. Síndrome de Loeys-Dietz

Esta entidad se debe a mutaciones en los genes 
TGFBR1 y TGFBR2, está asociado a alteraciones 
vasculares aórticas agresivas y tiene mucho más 
riesgo de disección y ruptura a una edad más 
temprana y con diámetros de aorta más peque-
ños, principalmente en la aorta ascendente(25). 
Es preciso reconocer precozmente este fenotipo 
(úvula bífi da, paladar hendido, tortuosidad arterial, 
hipertelorismo, craneosinostosis y aneurismas y 
disecciones arteriales de diferente localización) 
para su manejo terapéutico (seguimiento estre-
cho por imagen, no sólo aórtica, sino también con 
resonancia desde territorio cerebral hasta la pelvis, 
y cirugía precoz con aorta >4,2 cm en ecocardio-
grafía transesofágica)(25). 

4. CORAZÓN ESTRUCTURALMENTE 
NORMAL 

La MS es siempre un trágico suceso para las 
familias afectadas y la sociedad en general pero, 
si además la causa de la muerte persiste inexpli-
cada tras una autopsia minuciosa, el impacto es 
aún mayor y las probabilidades de poder prevenir 
nuevas MS menores.

La MSC con corazón estructuralmente normal 
(CEN), también llamada MS con autopsia blan-
ca, supone un 4-6% de todas las autopsias(26), 
porcentaje aún mayor a medida que disminuye 
la edad del fallecido, alcanzando el 50% de 1-22 
años(27). En nuestro entorno, supuso el 29% en el 
subgrupo de 1-19 años(28). En los últimos años, 
distintos trabajos han destacado en este escenario 
la necesidad de implementar estudios familiares 
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incluyendo, a ser posible, el estudio genético en 
ADN del fallecido obtenido de sangre periférica 
debidamente almacenada tras la autopsia con-
vencional(29,30). De este modo, el 22-53% de los 
casos de MS con CEN pueden ser finalmente 
etiquetados de una cardiopatía potencialmente 
letal (especialmente, canalopatías y anecdótica-
mente miocardiopatías muy sutiles), facilitando el 
diagnóstico y tratamiento de hasta el 33% de los 
familiares estudiados por este motivo, todos ellos 
en riesgo de MS(31,32).

Las causas de MS cardíaca con CEN tienen en 
común la normalidad de las pruebas de imagen 
cardíacas y el diagnóstico clínico depende de 
poder identifi car en vida las alteraciones carac-
terísticas de cada una de ellas en el ECG, ya sea 

basal, en los desenmascaramientos (con fármacos 
y la prueba de esfuerzo) o, en algunos casos, en 
el estudio electrofi siológico (EEF). Todas estas 
cardiopatías pueden no dar síntomas o debutar 
con palpitaciones, síncopes o, incluso, MS como 
primera manifestación de la enfermedad. 

4.1. Canalopatías

Las canalopatías (Figura 1) son cardiopatías here-
ditarias producidas por mutaciones en los genes 
que codifi can los canales iónicos del corazón, pro-
teínas clave en el equilibrio eléctrico del corazón. 
La inestabilidad eléctrica que ocasionan puede 
refl ejarse en  alteraciones del ECG de forma inter-
mitente y, por ello, ante una sospecha clínica con 
ECG no diagnóstico, las pruebas de desenmas-

Figura 1. El electrocardiograma en las canalopatías. A) Síndrome de QT largo tipo 2. B) Probabilidad alta 
de síndrome de QT corto (4 puntos de los criterios de 2011). C) Patrón de Brugada tipo 1 en paciente con 
MSC resucitada. D) Detalle de una prueba de esfuerzo en un paciente con taquicardia ventricular catecola-
minérgica polimórfi ca que desarrolla taquicardia ventricular no sostenida polimórfi ca en el estadio 2 de Bruce. 

A D

B

C
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caramiento pueden ser muy útiles para llegar a 
un diagnóstico preciso. Este diagnóstico permitirá 
adoptar las medidas terapéuticas más adecuadas 
en cada caso y completar el estudio en familiares. 
No existen guías de práctica clínica específi cas 
para la edad infantil y la estratifi cación de riesgo, 
habitualmente difícil por las limitaciones diagnós-
ticas o la ausencia de un tratamiento farmacoló-
gico efi caz, es aún más complicada en niños de 
corta edad por la comorbilidad que ocasionaría la 
implantación de un desfi brilador automático (DAI). 

4.1.1. Síndrome de QT largo (SQTL)

El SQTL tiene una prevalencia estimada de 
1:2.500-5.000(33,34). La edad media de presenta-
ción es de 12 años y cuando es más precoz suele 
ser más grave. La clasifi cación del SQTL se basa 
en el gen mutado y la lista ha ido engrosándose 
en la medida en que se han identifi cado muta-
ciones en genes nuevos. Actualmente existen 13 
tipos diferentes, afectando a canales de potasio, 
de sodio, de calcio o a proteínas relacionadas con 
ellos, pero sigue sin conocerse la base genética 
del 25% de los pacientes con SQTL, por lo que se 
sospecha que otros genes puedan estar implica-
dos(33). Excepcionalmente, existen rasgos caracte-
rísticos de algún subtipo y, así, los pacientes con 
SQTL tipo 7 (síndrome de Andersen) pueden pre-
sentar anomalías esqueléticas y comportarse en 
la prueba de esfuerzo como los pacientes con la 
taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfi -
ca pero con un curso natural más benigno y el tipo 
8 (síndrome de Timothy) es el único que asocia 
un marco sindrómico especial con malformaciones 
cardíacas, defi ciencia inmunológica, hipogluce-
mia intermitente, trastornos cognitivos, incluido el 
autismo y fusiones interdigitales(33-35). Es importan-
te destacar que el 75% de los pacientes genotipa-
dos pertenecen a los tipos 1 (gen KCNQ1, canal 
del potasio), 2 (gen KCNH2, canal del potasio) 
y 3 (gen SCN5A, canal del sodio). La herencia 
del defecto genético suele ser autosómica domi-
nante (Romano-Ward), aunque también se han 
descritos formas autosómicas recesivas (Jerwel-

Lange-Nielsen), habitualmente graves(33,34). Los 
desencadenantes de los eventos arrítmicos varían 
de un tipo a otro de SQTL y, así, en el tipo 1 se 
describen el ejercicio y las emociones, en el tipo 2 
las emociones, los estímulos auditivos, el ejercicio 
y el sueño y en el tipo 3 el sueño y las emocio-
nes(33-36). La sospecha diagnóstica se basa en los 
criterios de Schwartz(34), habitualmente aplicados 
tras el hallazgo de un QTc alargado (habitualmente 
medido a partir de la fórmula de Bazzet para FC 
60-100 lpm), >440 ms en hombres y >460 ms en 
mujeres(33,34). La estratifi cación de riesgo de MS 
es compleja. Actualmente se estima que el riesgo 
es bajo (0,5%/5 años) en pacientes asintomáticos 
con QTc <500 mseg y muy alto (14%/5 años) en 
pacientes subsidiarios de DAI como prevención 
secundaria por haber presentado ya una parada 
cardíaca o una torsade des pointes(33,34). Sin embar-
go, no hay consenso en las indicaciones de DAI 
como prevención primaria. Aunque las actuales 
guías se reconocen en este grupo a los pacientes 
con SQTL con síncopes a pesar de tratamiento 
betabloqueante (especialmente en el contexto de 
síncopes recientes, <2 años atrás), queda más 
confusa la inclusión de pacientes asintomáticos 
con QTc >500 mseg en SQTL tipos 2 y 3 (con 
un 3% de riesgo en 5 años(35). Otros marcado-
res de alto riesgo utilizados en algunos casos es 
el SQTL3, el sexo masculino hasta los 15 años, 
el femenino a partir de esa edad, la localización 
de la mutación, el tipo de mutación y la función 
biofísica del canal mutado(33,34). Aunque mayores 
QTc suelen relacionarse con una mayor tasa de 
eventos, el 25% de los casos de SQTL presen-
tan QTc normales y no por eso están exentos de 
riesgo de MS (con una probabilidad acumulada 
de MS del 4% a los 40 años en pacientes con 
SQTL y QTc normal, frente al 15% en paciente 
con QTc prolongado y un 0,4% en familiares no 
afectados)(37). Los pacientes con SQTL deben 
evitar deportes de competición (especialmente, 
SQTL tipo 1) así como los fármacos que pueden 
alargar el intervalo QT (http://www.qtdrugs.org/) 
y, conocido el sustrato genético, deben evitarse los 
desencadenantes arrítmicos correspondientes(34). 
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En las guías se recomienda betabloqueo a todos 
los pacientes (incluidos aquellos portadores de la 
mutación con QTc normal) aunque se sabe que 
no protege por igual a todos los pacientes y su 
uso en el SQTL3 ha sido criticado por algunos 
autores(35). En los últimos años se han apuntado 
otras opciones para bloquear la corriente del sodio 
en el SQTL3, como es la adición de flecainida, 
mexiletina, lidocaína o ranolazina, con resultados 
prometedores(33,38). Finalmente, existen algunos 
casos publicados en la literatura de simpatectomía 
torácica izquierda como tratamiento de pacientes 
con SQTL y arritmias recidivantes a pesar de los 
betabloqueantes(33-35).

4..1.2. Síndrome de QT corto (SQTC)

Se trata de la canalopatía más joven, nacida con la 
descripción del primer caso de SQTC por Gussak 
en el año 2000 y hasta 2011 no disponíamos de 
criterios diagnósticos(39). Su prevalencia se cifra 
en 1/10.000 habitantes y se caracteriza por la 
presencia de un QTc acortado sin un claro punto 
de corte (los casos publicados han oscilado entre 
248 y 381 mseg) en pacientes con alta inciden-
cia de arritmias auriculares, ventriculares y muerte 
súbita, frecuentemente durante el sueño, desde 
lactantes hasta los 70 años(33,39,40). Con un seg-
mento ST prácticamente inexistente en el ECG, 
las ondas T suelen ser altas, picudas y con base 
estrecha, con distancia entre punto J y pico de 
onda T <120 mseg(33,39,40). Existen 5 tipos de SQTC 
en función del gen mutado, incluyendo canales de 
potasio (KCNH2 es el más frecuente) y canales 
de calcio, con herencia predominante autosómica 
dominante(39,40). La serie más extensa se publicó 
recientemente con 53 pacientes, 75% hombres, 
una edad media de 26 años y un seguimiento 
medio de 64 meses(40). El SQTC se considera de 
una de las canalopatías más letales a tenor de los 
datos publicados hasta la fecha (89% historia per-
sonal/familiar de parada cardíaca, 32% MS como 
primera manifestación de la enfermedad y tasa 
de eventos del 4,9%/año sin tratamiento)(33,39,40). 
Hasta la fecha, el DAI se considera la única opción 

terapéutica aunque el papel de la hidroquinidina es 
prometedor como fármaco para prolongar el QT y 
disminuir la tasa de eventos arrítmicos, especial-
mente si la mutación afecta al gen KCNH2(33,39,40).

4.1.3. Síndrome de Brugada (SB)

Esta canalopatía tiene una prevalencia global de 
1/1.000 habitantes, aunque se le reconoce endé-
mica en el Sudeste de Asia(33). Aunque la herencia 
es autosómica dominante, el 90% de los casos 
sintomáticos son hombres, especialmente adultos 
jóvenes, y es excepcional en niños (sólo se han 
descrito 30 casos de SB en niños y adolescentes, 
la mayoría asintomáticos y con ECG diagnóstico 
realizado durante estudios familiares, sin diferen-
cias por sexo)(33,36). Los 10 genes actualmente 
relacionados con el SB (canal del sodio, canal 
del calcio, canales de potasio y distintas proteínas 
reguladoras) han dado origen a 10 tipos diferentes 
de SB en función del sustrato genético, aunque el 
más frecuente es el tipo 1 debido a mutaciones en 
el canal del sodio (gen SCN5A) y la rentabilidad 
global del estudio genético es muy baja (sólo el 
20% identifi ca mutaciones)(33). El SB se caracteriza 
por el hallazgo de un patrón tipo 1 (elevación con-
vexa del segmento ST de al menos 2 mm en V1, 
V2 y V3) en el ECG basal o durante la prueba de 
desenmascaramiento con un fármaco bloqueante 
del sodio (fl ecainida, procainamida o ajmalina) en 
presencia de síncopes, taquicardia ventricular o 
muerte súbita precoz familiar(33). Otros datos adi-
cionales que pueden ser de ayuda en el ECG son 
la constatación de potenciales tardíos, trastornos 
de conducción AV o intraventriculares y, en los 
casos con mutaciones en el canal del calcio, puede 
asociarse un QTc corto(33). Los desencadenantes 
más frecuentes de los eventos arrítmicos son la 
hipertermia y los estados de predominio vagotóni-
co, como es el sueño(33,36). Todos los pacientes con 
SB deben evitar tratar enérgicamente la fi ebre y 
evitar los fármacos que interfi eren con el canal del 
sodio (http://www.brugadadrugs.org/). Existe una 
sólida indicación de DAI como prevención secun-
daria pero los criterios para su implantación como 
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prevención primaria siguen siendo objeto de un 
intenso debate en el que se cuestiona duramente 
el valor de la inducibilidad de arritmias ventricu-
lares durante el EEF y no se considera de utilidad 
el antecedente de MS familiar ni la identifi cación 
de mutaciones(33,35,41-43).

4.1.4. Taquicardia ventricular 
catecolaminérgica polimórfi ca (TVCP)

Con una prevalencia de 1/10.000 habitantes y una 
mortalidad del 30% a los 40 años sin tratamien-
to, la TVCP es una de las canalopatías más raras 
y letales(33). Cuando la herencia es autosómica 
dominante y subyacen mutaciones en el gen del 
receptor de la rianodina (RyR2, 70-75% de los 
casos genotipados) mientras que, si es autosó-
mica recesiva, las mutaciones afectan al gen de 
la calsecuestrina (CASQ2, 7% de los casos)33). 
Las proteínas disfuncionantes ocasionan una 
sobrecarga citoplasmática de calcio que motiva 
la aparición de postpotenciales tardíos, extrasisto-
lia ventricular polimórfi ca aislada, en dobletes, en 
forma de taquicardia ventricular no sostenida o de 
taquicardia ventricular bidireccional precipitadas 
por descargas catecolaminérgicas (emociones o 
ejercicio) que pueden pasar asintomáticas, ser 
causa de palpitaciones, síncope o MS a cual-
quier edad(33,35,36). Hay que destacar que el ECG 
basal es normal, con cierta tendencia a presentar 
bradicardia sinusal, ondas U gigantes y taquia-
rritmias auriculares(33). Por ello, el diagnóstico es 
complejo y se requiere una alta sospecha clínica 
para indicar la prueba de esfuerzo o la prueba de 
adrenalina intravenosa, que acabarán confi rmando 
el diagnóstico clínico. En las guías se recomienda 
tratamiento betabloqueante crónico a las dosis 
máximas toleradas en todos los casos de TVCP y 
niños (y, con menor evidencia, también en adultos) 
sin arritmias portadores de la mutación(35). Todos 
ellos deben evitar el deporte y las emociones 
intensas. En los últimos años se ha cuestionado 
la protección de los betabloqueantes, ya que un 
30% de los pacientes en tratamiento presentan 
eventos arrítmicos(33), y se han publicado datos 

esperanzadores en modelos in vitro, animales y 
humanos que sugieren un efecto benefi cioso de 
los bloqueantes del sodio (especialmente, fl ecai-
nida y propanofenona) añadidos al tratamiento 
convencional(44,45). De forma excepcional, la sim-
patectomía torácica izquierda puede ser útil en 
caso de arritmias malignas refractarias a betablo-
queo(46). La indicación de DAI como prevención 
secundaria de MS está fuera de toda duda y la 
indicación de prevención primaria en las guías 
vigentes, muy restrictiva, sólo contempla la per-
sistencia de síncopes o taquicardia ventricular sos-
tenida en pacientes betabloqueados, pudiendo ser 
considerada en caso de historia familiar importante 
de MS precoz(35). Hay que destacar una mayor 
comorbilidad del DAI en estos pacientes, pues las 
terapias (apropiadas o no) favorecen las descargas 
catecolaminérgicas que pueden precipitar una MS 
por tormenta eléctrica(47). Queda por defi nir si la 
persistencia de arritmias ventriculares en la prue-
ba de esfuerzo de pacientes con dosis máximas 
de betabloqueo puede ayudar a identifi car a los 
pacientes con riesgo alto de MS.

4.2. Síndrome de Wolff-Parkinson-White 
(SPSW)

El SWPW se caracteriza por la presencia de una 
vía anómala auriculoventricular que preexcita parte 
del miocardio ventricular y justifi ca la presencia 
de un intervalo PR corto (<120ms) con ondas 
delta (positivas o negativas, según derivaciones 
y localización de la vía) y QRS anchos con tras-
torno de la repolarización asociado. La incidencia 
de SWPW en población general es de 0,1-3% y, 
en ocasiones, las alteraciones electrocardiográfi -
cas en niños pueden desaparecer en la infancia 
y reaparecer en la adolescencia (incidencia en 
niños de 6-13 años del 0,07% y de 14-15 años del 
0,17%)(36,48). Aunque se ha constatado una mayor 
prevalencia en hombres, en la etapa infantil no 
parecen existir diferencias por sexo(48). La taqui-
cardia supraventricular por reentrada antidrómica 
y la fi brilación auricular son arritmias especialmen-
te temidas por la posibilidad de degeneración en 
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fi brilación ventricular (FV). La incidencia de MS en 
estos pacientes es de 0,1-0,3% anual y la ablación 
por radiofrecuencia un tratamiento seguro y efi -
caz para evitarla, tanto en pacientes sintomáticos 
como en asintomáticos, con una tasa de curación 
del 95%(36,48). 

4.3. Bloqueo auriculoventricular 
completo congénito (BAVCC)

El BAVCC se defi ne por un bloqueo congénito en 
el nodo auriculoventricular de todos los estímulos 
eléctricos auriculares, siendo el paciente depen-
diente de la existencia de un ritmo de escape sub-
sidiario. Esta entidad afecta a uno de cada 20.000 
recién nacidos vivos(36). El 30% de los casos de 
BAVCC se asocian a cardiopatía y el restante 70% 
se debe a trastornos embriológicos del desarrollo 
del sistema específi co de conducción, donde la 
presencia de colagenosis y lupus eritematoso en 
la madre es muy frecuente. De hecho, se detecta 
BAVCC en un 1-5% de las gestaciones en muje-
res con anticuerpos anti-Ro/La y en un 15-20% 
de los niños con lupus neonatal(36). El pronóstico 
del BAVCC asociado a cardiopatía depende de la 
evolución de la misma y, en caso contrario, el pro-
nóstico está muy ligado a la edad de presentación 
con un 30-50% de mortalidad en etapa fetal y un 
80-100% de supervivencia en los que se diag-
nostican y se tratan en etapa neonatal o infantil, 
aunque la gran mayoría de pacientes requieren 
estimulación permanente. En las guías europeas 
las principales indicaciones de disfunción ventri-
cular y un QT largo(49).

5. MIOCARDITIS 

La miocarditis es una infl amación difusa del tejido 
cardíaco de múltiples causas: infecciosas (espe-
cialmente por Coxsackie B), secundaria a fárma-
cos, enfermedades sistémicas autoinmunes, etc. 
Se le estima una incidencia de 1/100.000 aunque 
muchos casos pasan inadvertidos(36). La miocardi-
tis siempre se ha asociado a la MSC y las arritmias 

pueden precipitarse por la práctica deportiva(36). 
En menores de 2 años supone un 10% de todas 
las causas de MSC y, en grupos de mayor edad 
(<20 años), aumenta a un 35% situándose, en 
ocasiones, a la cabeza, de las cuales <10% fueron 
víricas(50,51). 

6. MIOCARDIOPATÍAS

Las miocardiopatías son enfermedades intrínsecas 
del músculo cardíaco. Aunque, en ocasiones, son 
adquiridas, habitualmente tienen un origen gené-
tico y pueden cursar con MSC.

6.1. Miocardiopatía hipertrófi ca (MCH)

La MCH constituye una de las enfermedades 
cardíacas genéticas más frecuentes, con pre-
valencia global del 0,2% (1:500 personas)(52). 
Está caracterizada por la existencia de hipertrofi a 
ventricular izquierda sin causa que lo justifi que, 
disarray marcado de las fi bras musculares con 
frecuencia acompañado de fi brosis en la histo-
patología (Figura 2) que, junto a un disbalance 
entre la oferta y la demanda de oxígeno, contribuye 
a la aparición de arritmias ventriculares. La MCH 
representa la causa más frecuente de MSC en 
jóvenes menores de 30 años, especialmente en 
los jóvenes atletas americanos(53). La distribución 
de eventos de MSC en la población pediátrica es 
heterogénea y, así, diversos estudios han mostrado 
una tasa de MSC muy baja por debajo de los 8 
años, con incidencia máxima entre los 9-14 años 
(tasa MSC anual 7,2%) y un posterior descenso 
a partir de los 16 años (tasa MSC anual 1,7%)(54). 
Desde el punto de vista clínico, la MCH tiene una 
penetrancia y una expresividad muy variable. Se 
han descrito cientos de mutaciones en al menos 
24 genes que codifi can proteínas sarcoméricas, 
siendo las más prevalentes las que afectan a la 
cadena pesada de β-miosina y a la proteína C de 
unión a la miosina, seguidas de las troponinas (TnI, 
TnT), la α-tropomiosina y la actina, la mayoría con 
patrón de herencia autosómico dominante aunque 
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con una débil correlación genotipo-fenotipo(55). El 
rendimiento del estudio genético en el probando 
es elevado (40-70%)(56) y su recientemente verifi -
cada coste-efectividad avala su uso en la práctica 
diaria si hay familiares en riesgo(57). En caso de no 
disponer de estudio genético, se aconseja iniciar 
el screening en los familiares de primer grado con 
ECG y ecocardiograma a los 10-12 años, repe-
tidos cada 1-2 años hasta los 20 años y luego 
cada 2-5 años hasta fi nalizar el screening a los 
50-60 años(56). La expresión clínica varía desde 
formas asintomáticas hasta dolor torácico, disnea 
de esfuerzo, síncope o incluso MSC por arritmias 
ventriculares (sobre todo durante el esfuerzo físi-
co) como primera manifestación de la enfermedad. 
En cuanto a las exploraciones complementarias, la 

hipertrofi a ventricular izquierda y/o alteraciones del 
segmento ST y la onda T del ECG permiten esta-
blecer un diagnóstico de sospecha de MCH que 
suele confi rmarse con ecocardiografía, aunque no 
todos los pacientes portadores de una mutación 
para MCH presentan hipertrofi a ventricular izquier-
da ecocardiográfi ca. En los pacientes sintomáticos 
(disnea y dolor torácico) con MCH y obstrucción 
subaórtica se debe iniciar tratamiento con beta-
bloqueantes a dosis máximas toleradas. La adición 
de disopiramida al tratamiento betabloqueante es 
útil en pacientes sintomáticos con gradiente obs-
tructivo dinámico persistente. Se han establecido 
diversos factores de riesgo de MSC(58), como la 
historia personal de MSC reanimada o las arritmias 
malignas (taquicardia ventricular sostenida-TVS o 

Figura 2. Miocardiopatías. A) Paciente fallecido súbitamente por miocardiopatía hipertrófi ca. Obsérvese 
la marcada hipertrofi a ventricular izquierda concéntrica a este nivel, con focos de fi brosis intramiocárdica 
(fl echas) en A1, la desestructuración arquitectural o disarray en A2 y la enfermedad de pequeño vaso en 
A3. B) Paciente fallecido súbitamente por miocardiopatía arritmogénica biventricular. Obsérvese la infi ltración 
subepicárdica de predominio fi broso en la pared libre del ventrículo izquierdo (fl echas) en B1 y la vacuoliza-
ción miocitaria (fl echas blancas), la sustitución fi brosa (fl echas negras) y adiposa (asteriscos) acompañada 
de reacción infl amatoria (fl echa corta).

A1 B1

A2 A3 B2
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FV), la historia familiar de MSC de portadores de 
la enfermedad o de menores de 50 años sin causa 
aparente, el síncope reciente (6 meses previos), 
las taquicardias ventriculares no sostenidas con 
frecuencia cardíaca mayor de 120 lpm en registro 
Holter (especialmente en menores de 30 años), la 
existencia de hipertrofi a ventricular masiva (gro-
sor máximo del VI >35 mm o >190% del límite 
superior de grosor para la edad o z-score >3,72) 
y criterios del ECG (suma del voltaje de QRS en 
derivaciones de miembros >10 mVolts)(59). El signi-
fi cado de la respuesta anormal de presión arterial 
al ejercicio no está claramente establecido y, de 
hecho, en algunos estudios dicha respuesta de 
presión arterial se ha asociado en estos pacientes 
con aumento de mortalidad cardíaca no súbita. Las 
últimas guías sobre MSC recomiendan implante 
de DAI (clase I) en población pediátrica en todos 
los pacientes con MCH y MSC reanimada y TVS/
FV (prevención secundaria). En cuanto a la pre-
vención primaria, se recomienda DAI (clase IIa) 
en los pacientes con historia familiar de MSC y/o 
hipertrofi a masiva del VI y/o síncope reciente(60). 

6.2. Miocardiopatía/displasia 
arritmogénica del ventrículo derecho 
(MAVD/DAVD)

La prevalencia de la MAVD/DAVD se ha esti-
mado en 1/2.000-10.000 personas, siendo más 
frecuente en varones y justifi cando un 5-20% de 
los casos de MSC en individuos menores de 35 
años(61). Se han observado diferencias regionales 
en la incidencia de MAVD/DAVD en atletas con 
MSC de modo que, en el norte de Italia y España, 
la MAVD/DAVD constituye la causa más frecuen-
te de MSC en deportistas jóvenes (24%) pero en 
EE.UU. su incidencia es baja (tan sólo el 2,8% de 
las MSC)(62,63). La MAVD/DAVD se caracteriza 
por la progresiva sustitución del miocardio ven-
tricular por tejido fi broadiposo, especialmente en 
regiones subepicárdicas y con reacción infl ama-
toria asociada (Figura 2). Este sustrato arritmo-
génico justifi ca la inestabilidad eléctrica, con fre-
cuencia provocada con el ejercicio, observada en 

estos pacientes(64). Existen formas de afectación 
exclusiva del ventrículo derecho (VD), izquierdo 
y formas biventriculares. Predomina el patrón de 
herencia autosómico dominante con penetrancia 
y expresividad variable, aunque también se han 
descrito casos de herencia autosómica recesiva 
en los llamados síndromes cardiocutáneos (con 
pelo lanoso y queratosis palmo-plantar). Además 
de los 5 genes desmosómicos (plakoglobina, des-
moplaquina, plakofi lina, desmogleína y desmoco-
lina), hasta la fecha se han descrito mutaciones 
en 7 genes más involucrados en el desarrollo de 
MAVD/DAVD (desmina, proteína transmembra-
na 43, RyR2, factor de crecimiento transformante 
beta3, lamina, titina y estriatina)(65,66). La presenta-
ción clínica de la enfermedad suele tener lugar en 
la transición de la adolescencia a la etapa adulta 
temprana (entre los 15 y 25 años)(61). Incluye un 
amplio espectro de manifestaciones clínicas: a) 
fase subclínica sin manifestación estructural apa-
rente en la que la MSC puede ser el debut de 
la enfermedad en un 22% de los pacientes; b) 
palpitaciones y síncope en el contexto de taquia-
rritmias del VD, generalmente desencadenadas 
con el esfuerzo; y c) disfunción sistólica del VD 
o biventricular que requiere trasplante cardía-
co. El diagnóstico de esta cardiopatía se basa 
en una serie de criterios diagnósticos mayores 
y menores recientemente revisados, que tienen 
en cuenta antecedentes familiares, criterios de 
ECG, existencia de arritmias, características tisu-
lares de la pared del VD y disfunción general o 
regional y anomalías estructurales del VD en eco-
cardiografía, cardiorresonancia y angiografía(67). 
El ECG, en ocasiones normal, puede presentar 
característicamente ondas T negativas en pre-
cordiales, ondas épsilon y ensanchamiento del 
QRS en precordiales derechas, así como arritmias 
ventriculares con morfología de bloqueo de rama 
izquierda del Haz de Hiss (típicamente eje supe-
rior). Las técnicas de imagen están destinadas 
a valorar la existencia de dilatación, disfunción 
o alteraciones segmentarias de la contractilidad 
en pared libre del VD. El rendimiento del estudio 
genético en el individuo probando en la MAVD/
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DAVD es moderado (30-60%)(56). En ausencia 
de estudio genético, las últimas guías europeas 
de consejo genético en miocardiopatías reco-
miendan iniciar el screening en los familiares de 
primer grado con ECG, ecocardiograma y Holter 
a los 10-12 años, con seguimiento cada 1-2 años 
hasta los 20 años y cada 2-5 años hasta fi nali-
zarlo a los 50-60 años(56). La identificación de 
portadores genéticos sin el fenotipo clínico puede 
resultar crucial en la prevención de la MSC. En 
los pacientes con diagnóstico clínico de MAVD/
DAVD está contraindicado el deporte de compe-
tición, ya que puede ser un desencadenante de 
arritmias ventriculares(68). El tratamiento antiarrít-
mico (betabloqueantes, especialmente sotalol), 
la implantación de DAI en casos seleccionados y 
el tratamiento de la insufi ciencia cardíaca, si apa-
rece, son abordajes terapéuticos fundamentales 
en la MAVD/DAVD. En los pacientes con MAVD/
DAVD, el tratamiento con DAI mejora el pronósti-
co y la supervivencia si se implanta en población 
de alto riesgo seleccionada y como prevención 
secundaria. En prevención primaria los factores 
de estratifi cación del riesgo de MSC en MAVD/
DAVD en población pediátrica no están tan esta-
blecidos como en la MCH. Según estudios recien-
tes, se consideraría criterio de alto riesgo de MSC 
(8-10%/año) que aconseja la implantación de DAI 
la existencia de síncope(69,70). Como criterios de 
riesgo intermedio (1-2%/anual) donde debe indi-
vidualizarse la indicación fi guran la existencia TV 
sostenidas hemodinámicamente estables, TV no 
sostenidas en Holter/test de esfuerzo, dilatación y 
disfunción severa de VD, del VI o ambos y enfer-
medad estructural severa de inicio precoz (<35 
años)(35). El valor del EEF, aunque controvertido, 
ha sido propugnado por algunos autores como 
herramienta útil para la toma de decisiones en 
prevención primaria de MSC(71). 

6.3. Miocardiopatía dilatada (MCD)

La incidencia estimada anual de miocardiopatía 
dilatada en niños es baja (0,57 casos/100.000 
personas). Esta cardiopatía presenta mal pronós-

tico, de modo que el 40% de niños son sometidos 
a trasplante o fallecen en los 5 primeros años 
tras el diagnóstico. La incidencia anual de MSC 
asociada a MCD en población pediátrica se sitúa 
en torno al 0,5%(72). La MCD es una enfermedad 
caracterizada por la dilatación y disfunción sistó-
lica progresiva de uno o ambos ventrículos. Esta 
MCD puede ser adquirida (isquémica, miocarditis, 
tóxica) o hereditaria. En el caso de MCD heredi-
tarias, el patrón de herencia suele ser autosómico 
dominante con penetrancia variable. Las muta-
ciones responsables de la MCD se localizan en 
genes que codifi can proteínas del miocardiocito, 
incluyendo proteínas sarcoméricas, del citoesque-
leto, del núcleo, del retículo sarcoplásmico y de 
la membrana celular. Se estima que el 20-50% 
de las MCD denominadas “idiopáticas” tienen 
una base genética. En ocasiones estas MCD 
presentan fenotipos asociados que orientan a 
mutaciones en genes concretos, lo que facilita el 
estudio genético (por ejemplo: las alteraciones 
del sistema de conducción y miopatía asociadas 
a la MCD orientan a la existencia de mutaciones 
en la lamina)(73). Desde el punto de vista clínico, la 
MCD suele ser silente en la infancia, de modo que 
el desarrollo de signos/síntomas de insufi ciencia 
cardíaca suele aparecer en la edad adulta. Sin 
embargo, la MSC puede ser la primera manifes-
tación de esta enfermedad, aun en ausencia de 
clínica de insufi ciencia cardíaca. El diagnóstico de 
la MCD se realiza en la inmensa mayoría de casos 
con la ecocardiografía. El rendimiento del estudio 
genético en el individuo probando en la MCD 
es bajo en pacientes con MCD común (<20%) 
pero elevado en pacientes con MCD asociada a 
fenotipos particulares (>50%)(56). El estudio gené-
tico en el contexto de MCD nos puede ayudar 
a identifi car a pacientes de alto riesgo de MSC, 
como ocurre en portadores de mutaciones en 
lamina A/C (LMNA) que constituyen alrededor 
del 6-8% de todas las MCD. Si el estudio genético 
no está disponible, las últimas guías europeas de 
consejo genético en miocardiopatías recomien-
dan iniciar el screening en los familiares de primer 
grado con ECG, ecocardiograma y Holter (este 
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último sólo si el individuo probando tiene defecto 
de conducción) en la infancia precoz (excepto 
laminopatías, que será a los 10-12 años) con 
seguimiento cada 1-3 años antes de los 10 
años, cada 1-2 años hasta los 20 años y cada 
2-5 años hasta fi nalizarlo a los 50-60 años(56). El 
tratamiento farmacológico de los pacientes con 
MCD suele incluir diuréticos, inhibidores de la 
enzima conversora de la angiotensina (IECA), 
betabloqueantes y antialdosterónicos. Si existen 
eventos arrítmicos se utilizan fármacos antiarrít-
micos, siendo el más utilizado la amiodarona por 
su efectividad y relativa seguridad en niños. La 
estratifi cación del riesgo de MSC en el contexto 
de MCD en niños es un tema poco estudiado. El 
implante de DAI está validado en pacientes con 
MSC reanimada (prevención secundaria) pero, a 
diferencia de los adultos con MCD, en población 
pediátrica con MCD los criterios de implante de 
DAI para prevención primaria de MSC no están 
establecidos. Un estudio reciente ha establecido 
como criterios de alto riesgo de MSC en niños 
con MCD la existencia de dilatación importante 
del VI (z-score de diámetro telediastólico del VI 
>2,6), edad al diagnóstico menor de 14,3 años y 
adelgazamiento de la pared posterior del VI (ratio 
del VI: grosor pared posterior/diámetro diastólico 
<0,14)(72). Así, los autores de este estudio pro-
pugnan que los niños con estos 3 criterios de alto 
riesgo deberían ser considerados para implante 
de DAI como prevención primaria de MSC(72).

6.4. Miocardiopatía no compactada 
(MCNC)

A medida que las técnicas de imagen se han per-
feccionado, la prevalencia de MCNC ha aumen-
tado hasta alcanzar un 9% de todas las miocar-
diopatías en la edad pediátrica(74). Aunque puede 
afectar al VD, incluso de forma aislada, dada la 
afectación preferente del VI nos centraremos en 
esta entidad (MCNCVI). Series recientes descri-
ben una tasa anual de mortalidad del 6-9%, aun-
que sólo el 9% de estas muertes son súbitas(75,76). 
Una de las teorías fi siopatológicas considera que 

la MCNCVI es consecuencia de una detención 
de la maduración miocárdica embriológica nor-
mal. Esta MCNCVI se puede presentar aislada 
o en asociación con CC, síndromes metábolicos 
y/o genéticos (por ejemplo, la enfermedad de 
Pompe o la trisomía 21). La forma aislada se ha 
vinculado con diversas mutaciones (más de 20 
mutaciones en más de 7 genes) con patrón de 
herencia generalmente autosómico dominante(56). 
La MCNCVI puede debutar clínicamente desde el 
periodo neonatal hasta la senectud con insufi cien-
cia ventricular, arritmias auriculares y ventriculares 
y, con menor frecuencia, eventos tromboembólicos 
o MSC. Se han publicado criterios diagnósticos 
por ecocardiografía y por cardiorresonancia(77). 
Con frecuencia, el ECG de estos pacientes pre-
senta alteraciones inespecífi cas, como hipertro-
fi a ventricular izquierda, retrasos de conducción 
auriculoventricular e intraventricular, alteraciones 
de la repolarización y, hasta en un 17%, preexcita-
ción propia del SWPW. El rendimiento del estudio 
genético en el individuo probando en la MCNCVI 
es bajo (15-25%) y de momento se desconoce 
si existe correlación genotipo-fenotipo(56). Si el 
estudio genético no está disponible, las guías 
europeas de consejo genético en miocardiopatías 
recomiendan iniciar el screening en los familiares 
de primer grado con ECG y ecocardiograma desde 
la época neonatal, con seguimiento cada 1-3 años 
en menores de 20 años y cada 2-5 años hasta 
fi nalizarlo con 50-60 años(56). En cuanto al manejo, 
se aconseja tratamiento sintomático de la insufi -
ciencia cardíaca incluyendo IECAs y carvedilol. La 
indicación de antiagregación y/o anticoagulación 
oral crónica sigue siendo polémica y, aunque sin 
una evidencia sólida, algunos autores recomien-
dan en presencia de una fracción de eyección 
del VI menor del 40%(77). En pacientes con MSC 
reanimada es indiscutible el implante de DAI pero 
los criterios para implante de DAI en prevención 
primaria no están bien defi nidos(77). En cuanto a 
los factores pronósticos de la MCNCVI, estudios 
recientes han demostrado que un estadio funcio-
nal avanzado (clase III o IV NYHA) al diagnóstico, 
la dilatación y disfunción del VI y la presentación 



133

Li
br

o 
bl

an
co

 d
e 

la
 m

ue
rt

e 
sú

bi
ta

 in
fa

nt
il

de la enfermedad con inestabilidad hemodinámica 
son factores de mal pronóstico a corto plazo(75,78). 

7. SÍNDROME DE KAWASAKI 

El síndrome de Kawasaki es una vasculitis de 
pequeños y grandes vasos de etiología desco-
nocida que afecta a niños menores de 8 años. La 
fase aguda puede dar miocarditis y afectación val-
vular y, en la fase subaguda, producir aneurismas 
de las arterias coronarias. En menores de 1 año, 
existen formas incompletas de difícil diagnóstico 
y de mayor afectación coronaria. El tratamiento 
con inmunoglobulinas disminuye el porcentaje de 
afectación cardíaca de un 20 a <5%. La MSC se 
ha relacionado con infartos agudos de miocardio 
en pacientes con estenosis coronarias o trombosis 
en los aneurismas coronarios y suelen ocurrir en 
los 45 días posteriores a la fase aguda(79). La mor-
talidad es baja 0,01-0,04% y en series recientes no 
se ha identifi cado como causa de MSC(51). 

8. COMMOTIO CORDIS 

Los traumatismos son una de las mayores causas 
de mortalidad infantil, pero el traumatismo aisla-
do torácico que causa una FV y MSC es raro, 
siendo su incidencia difícil de estimar, relacionado 
con actividades deportivas y hasta en casos de 
homicidio infantil(80). Se han descrito casos de los 
7 meses a los 20 años de edad(81). Su fisiopa-
tología se basa en un traumatismo torácico con 
una intensidad adecuada, que no causa lesiones 
estructurales, y que ocurre justo antes del inicio 
de la onda T y desencadena una FV. 

9. TRASPLANTE CARDÍACO 

Entre las complicaciones del trasplante cardíaco, 
destaca la MSC en un 1,9% de los pacientes, que 
alcanza el 10% de la mortalidad tardía en más de 
10 años de seguimiento(82). 

10. MUERTE SÚBITA CARDÍACA EN EL 
ATLETA JOVEN 

La incidencia de MSC en el atleta joven es más 
alta que en los no atletas, variando de unas series 
a otras desde 0,97 a 1,87 casos por 100.000 per-
sonas al año(83). La causa más frecuente en esta 
subpoblación en Estados Unidos es la MCH, 
seguida de las anomalías congénitas de las arterias 
coronarias, alteraciones estructurales que predis-
ponen a estados hemodinámicos inestables y arrit-
mias, particularmente durante el ejercicio físico. 
Sin embargo, en el norte de Italia y en España la 
causa más frecuente es la MAVD/DAVD(83,62). Por 
este motivo, y avalados por la experiencia italiana, 
según la guía de práctica clínica de la Sociedad 
Europea de Cardiología, se recomienda realizar 
un screening previo a todos los atletas que incluya 
historia clínica, examen físico y ECG de 12 deri-
vaciones(63). 

11. SÍNDROME DE MUERTE SÚBITA DEL 
LACTANTE DE CAUSA CARDÍACA

Se han descrito mutaciones en los genes que 
codifi can los canales iónicos en un 19,5% de los 
SMSL (Tabla 3) pero, dado que un 6% parecen 
no tener trascendencia clínica, hoy en día se esti-
ma que un 13,5% de los SMSL son debidos a 
canalopatías(84,85), especialmente los casos más 
tardíos (6-12 meses)(86). La investigación al res-
pecto ha llevado un ritmo vertiginoso desde que 
Schwartz y cols. observaron una mayor incidencia 
de SMSL entre los lactantes con QTc prolongado 
en 34.442 recién nacidos italianos (un 50% de los 
niños con SMSL tenían un QTc >440 mseg en el 
3er y 4º día de vida con una OR de 41,3)(87). Desde 
el prisma de la triple hipótesis(85), las canalopatías 
convierten al lactante con mutaciones en un niño 
vulnerable a desarrollar taquiarritmias malignas 
en cualquier momento de su vida, especialmen-
te en etapa lactante cuando el sistema nervioso 
vegetativo (modulador del QTc) es más vulnerable 
e inmaduro y, en particular, cuando estos niños 
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quedan expuestos a triggers específi cos, como 
es el sueño (en presencia de SB y SQTL tipo 3), 
el dolor y el hambre (en presencia de SQTL tipo 
1, SQTL tipo 2 y TVCP) o la acidosis secundaria 
a obstrucciones apneas leves (en el caso de por-
tadores del polimorfi smo S1103Y y de la variante 
rara R680H del gen SCN5A)(84,85,88) agravadas por 
el aumento de los receptores muscarínicos coli-
nérgicos observado en víctimas de SMSL, que 
favorecen la hiperreactividad vagal con una menor 
respuesta para despertar ante los estímulos exter-
nos (hipoxia, hipercapnia, hipotensión)(89).

Sólo la constatación de las características elec-
trocardiográfi cas premortem o la identifi cación 
de una mutación causal postmortem permitiría 

establecer un diagnóstico de canalopatía, evitar 
la etiqueta imprecisa de SMSL e iniciar la valora-
ción familiar pertinente. 

El gen más sólidamente relacionado con el SMSL 
es el canal del sodio (SCN5A), donde el sueño es 
el factor desencadenante más importante y puede 
ocasionar bien un fenotipo de SB (por hipofunción 
del canal) o un SQTL tipo 3 (por hiperfunción 
del canal)(84-86). Distintos trabajos han relacionado 
hasta 14 genes más en el SMSL, donde destacan, 
entre otros, el gen del canal del potasio (genes 
KCNH2 y KCNQ1) o del calcio (gen RyR2) (Tabla 
3)(84-86). No sólo las mutaciones claramente pato-
génicas, sino también la presencia de polimorfi s-
mos y variantes raras identifi cadas en población 

Gen Canal Síndrome % respecto del total de SMSL 

KCNQ1 Iks SQTL1
SQTC2

2,2

KCNH2 IKr SQTL2
SQTC1

2

KCNE1 Iks SQTL5 0,3

KCNE2 IKr SQTL6 0,5

KCNJ2 IK1 SQTL7 0

KCNJ8 IKATP Onda J 0,7

SCN5A INa LQTS3
SB1

5,2

SNTA1 alfa1-syntrophin que modifi ca INa SQTL12 2,7

CAV3 Caveolin que modifi ca INa SQTL9 1,8
6 en negros

SCN1B INa SB5 0

SCN2B INa – 0

SCN3B INa SB7 0,7

SCN4B INa SQTL10 0,3

GPD1L Glycerol-3-phosphate dehydrogenase 
1-like que modifi ca INa

SB2 0,9

RyR2 Calcio TVCP 1,5

SQTL: síndrome de QT largo. SQTC: síndrome de QT corto. SB: síndrome de Brugada. TVCP: taquicardia ventricular 
catecolaminérgica polimórfi ca(84-86).

TABLA 3. Resumen de evidencias que apoyan la implicación de las canalopatías en el SMSL.
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general podrían, en algunos casos, ser respon-
sables de algunos casos de SMSL(84,90). Así, el 
polimorfi smo S1103Y del gen SCN5A (presente 
en el 10% de afroamericanos) asocia un OR para 
el SMSL de 8,7 en heterocigosis y de 24 en homo-
cigosis y el polimorfi smo V195L del gen SCN5A 
(presente en el 7% de los hispanos) incrementa 
el riesgo de SMSL(84,90).

Con el reciente desarrollo de la cardiogenética, 
las últimas guías europeas recomiendan la imple-
mentación de la autopsia molecular en el SMSL 
(estudio de genes más frecuentemente relacio-
nados con las canalopatías, en ADN obtenido 
de la autopsia del fallecido) y destacan que la 
evaluación clínica (donde el ECG juega un papel 
clave) y genética de los familiares de un caso de 
SMSL representa una importante oportunidad 
para identifi car a más miembros de la familia en 
riesgo potencialmente tratables (Tabla 4)(29).

Aunque muy lejos de las canalopatías, nuevas e 
interesantes investigaciones se han abierto en 
el SMSL analizando el papel de las mutaciones 
en genes codifi cantes de proteínas sarcoméricas 
o de la connexin43 (Cx43). Distintos protocolos 

multidisciplinares revelan que las miocardiopatías 
subclínicas y/o las mutaciones en los genes que 
las provocan son responsables de un porcentaje 
de casos del síndrome de muerte súbita del adulto 
(SADS, del inglés, sudden adult death síndrome, 

equivalente al SMSL en mayores de un año de 
edad), MAVD/DAVD 4%, MCH 1%)(91,92). En esta 
línea, es especialmente novedosa la aportación de 
Brion y cols. quienes han encontrado un 3,5% de 
pacientes con SMSL son portadores de mutacio-
nes en genes sarcoméricos causantes de MCH(93), 
aunque todavía queda por defi nir si el mero estado 
de portador permite acusar a estas mutaciones de 
ser la causa de estas muertes. Por último, el gen 
GJA1 codifi ca una proteína llamada Cx43, que es la 
pieza clave de las uniones eléctricas de corazón, las 
gap junctions. Sus mutaciones y las alteraciones en 
la cantidad y/o distribución de Cx43 en el contexto 
de diversas cardiopatías pueden facilitar el desarro-
llo de una MSC(94). Recientemente se ha publicado 
una serie de 292 casos de SMSL donde un 0,7% 
de ellos (2 casos) presentaba mutaciones en GJA1 
con una pérdida heterogénea en la expresión de 
Cx43 con potencial arritmógeno, abriendo la puerta 
a nuevas investigaciones que clarifi quen y cuanti-
fi quen el papel causal de la Cx43 en el SMSL(95).

Clase I

– Se recomienda guardar muestras del fallecido (5-10 ml de sangre total anticoagulada con EDTA, 
sangre embebida en papel y/o piezas de miocardio, hígado o bazo congelado) para posterior 
aislamiento de ADN y secuenciación en los casos de SADS y SMSL.

– Se recomienda en los familiares en riesgo el estudio genético de la/s mutación/es identifi cada/s en 
las víctimas de SADS y SMSL.

Clase IIb (puede ser considerado)

– En el escenario clínico de una autopsia negativa SADS, la secuenciación de los genes codifi cantes 
de los canales iónicos del corazón (RYR2, KCNQ1, KCNH2 y SCN5A) puede ser considerada 
en un intento por esclarecer la causa probable de la muerte y para facilitar la identifi cación de 
familiares en riesgo y está recomendada si existen evidencias que apunten al diagnóstico clínico 
de un SQTL o una TVCP (como, por ejemplo, la sobrecarga emocional, un ruido súbito o un 
ahogamiento como desencadenante de la muerte).

SADS: sudden adult death syndrome. SMSL: síndrome de muerte súbita del lactante. SQTL: síndrome de QT largo. 
TVCP: Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfi ca(29).

TABLA 4. Estado de los estudios genéticos postmortem en síndrome de MSC (del adulto y del lactante). 
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Finalmente, las enfermedades metabólicas, como 
los défi cit de la betaoxidación suponen un 5% de 
las causas de SML en menores de 1 año. Series 
clínicas revelan que un alto porcentaje de estas 
MSC se deben a arritmias cardíacas (24 de 107 
pacientes). Los más arritmogénicos son defec-
tos de ácidos grasos de cadena larga y de défi cit 
de proteína trifuncional, que producen arritmias 
ventriculares por la elevación de acilcarnitinas 
de cadena larga, que son tóxicas para el tejido 
cardíaco(96).

Además de las campañas ya iniciadas, desde el 
estudio de Schwartz y cols.(87) se ha planteado 
la posibilidad de realizar screening universal de 
ECG para detectar SQTLs y realizar tratamiento 
profi láctico con betabloqueantes en casos selec-
cionados. La prevalencia de SQTL congénito se 
estima en los últimos estudios en 1:2.534 recién 
nacidos(97). Los estudios coste-efectividad han sido 
favorables(97-99). Probablemente las medidas más 
efi caces para disminuir la incidencia de SMSL, 
que permanece estable en los últimos años, sean 
el screening neonatal metabólico ampliado con 
tandem masas para detección de defectos de la 
betaoxidación, disminución del consumo de taba-
co durante el embarazo y el screening electrocar-
diográfi co universal a los recién nacidos.

12. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

• La primera causa de MSC en niños y jóvenes 
es de origen cardiovascular, entre las que des-
tacan las miocardiopatías, la MSC con CEN 
(donde deben sospecharse canalopatías) y 
las CC (antes y después de ser intervenidas 
quirúrgicamente).

• Un 13% de los casos de SMSL se deben a 
canalopatías.

• La mayor longevidad de los pacientes con CC 
ha suscitado el interés por estratifi car el riesgo 
de MSC en esta población.

• Con mucha frecuencia es necesario un alto 
índice de sospecha y pruebas específi cas para 

llegar a un diagnóstico concreto que permita 
instaurar el tratamiento más indicado y estrati-
fi car el riesgo de MSC. La implantación de un 
DAI es la medida más efi caz para evitar la MSC 
arrítmica pero en la población infantil deben 
valorarse muy especialmente las comorbilida-
des derivadas de esta actuación.
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