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Las enfermedades del corazón, 
primera causa de mortalidad

Bertomeu V et al; REC 2008



Incidencia de MUERTE SÚBITA: 50 a 100 por 100.000 
habitantes.Supervivencia: alrededor del 8% 





¿Qué es la muerte súbita (cardiaca)?

inesperada

<1 hora

Muerte natural

OMS: no presenciada <24 h 



Marrugat J et al, REC 1999





Mecanismos de MS en la CARDIOPATÍA ISQUÉMICA

Desequilibrio entre oferta y demanda de oxígeno

✓Reducción 75% de la luz de una de las tres arterias coronarias principales +/-
✓Presencia de una cicatriz de infarto antiguo 

crónica

25% fallecen en las 
primeras 6 horasaguda

✓Placa complicada (trombosis coronaria, placa erosionada o rota...) +/-
✓Presencia de signos histológicos de IAM (nada en 1as 4 horas)





Miocardiopatías

Canalopatías

CARDIOPATÍAS FAMILIARES

Disección aórtica
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Charron P et al, Eur Heart J 
2010



ALTO IMPACTO:
•SOCIAL
•ECONÓMICO
•MEDIÁTICO



¿Cuál fue la causa?

¿Los familiares están 
en riesgo?

¿Pudo haberse evitado?

HAD más frecuente, 
pero otras posibles
Dobles y triples mutantes
Riesgo también en asintomáticos

Autopsia
Sceening familiar clínico
Estudio genético

Difícil diagnóstico
Estratificación de riesgo no resuelta
Hábitos de vida, fármacos a tomar     
y a evitar, consejo genético, 
miectomía, simpatectomía, TC, DAI...





Miocardiopatías: 
• MCP hipertrófica
• MCP dilatada
• MCP arritmogénica
• MCP restrictiva
• MCP no  compactada

Canalopatías: 
• Síndrome de QT largo
• Síndrome de QT corto
• Síndrome de Brugada
• Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica

PREVALENCIA EN 
POBLACIÓN 

GENERAL
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España: 46.704.314 habitantes 201393408 con miocardiopatía hipertrófica
18681 con miocardiopatía dilatada familiar
9340 con miocardiopatía arritmogénica
9340 con miocardiopatía no compactada
4847 con miocardiopatía restrictiva
46704 con síndrome de Brugada
9340 con síndrome de QT largo
4670 con síndrome de QT corto
4670 con taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica

200.000  con cardiopatías familiares 
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Debe hacerse una autopsia médico-legal en todas las muertes 
violentas y sospechosas de criminalidad. Estas últimas incluyen 
las muertes súbitas e inesperadas en niños, jóvenes y adultos.

Ley de Enjuiciamiento Criminal, capítulo 343:

ÿ Identificar la causa de la muerte (MCH, MCD, MCA...).
ÿProporcionar datos morfológicos importantes (MS en MCH

con TIV 10mm o con TIV 35 mm).
ÿAlmacenar (idealmente sine die) muestras biológicas de un

valor incalculable (mínimo imprescindible: sangre en EDTA).
ÿCanalizar las familias hacia grupos multidisciplinares de

trabajo.

Valor de la autopsia para el estudio familiar:



ÿ Jurídico-legal, para descartar muerte violenta.
ÿ Investigación, para conocer los sustratos morfológicos subyacentes en

estas muertes y explicar sus mecanismos fisiopatogénicos.
ÿ Clínico-preventivo, para diagnosticar patologías con agregación familiar

y potencialmente presentes en familiares “aparentemente sanos”.

Potencial de la autopsia médico-legal: 

• Hoy en día Sanidad y Justicia son COMPARTIMENTOS ESTANCOS.

+ =

• Se certifica un % indeterminado de MS (unas con causa
conocida y otras en las que deberían haberse hecho autopsia)
sido objeto de una autopsia médico-legal).

•MS con corazón estructuralmente normal: 4%-50% de las
autopsias (en España, 1-14 años 28%).

Limitaciones: 



Barriales-Villa R et al, REC 2015

Recomendaciones para realizar 
estudio genético en cardiopatías 

familiares (vivos): 



I: Guardar sangre en autopsia de MS para futuros EGs (EDTA)

I: Estudio del corazón por patólogo CV experimentado

IIa: Hacer EG en SADS y SIDS (KCNQ1, KCNH2, SCN5A, RyR2) y 
en MCH. No hay mención explícita a EG en guías de otras MCPs. 

Gollob MH et al. Canadian Journal of Cardiology 2011;232–45

Ackerman MJ et al. Heart Rhythm 2011; 8:1308 –39

Priori SG et al. Europace (2013) 15, 1389–1406

Basso C. Virchows Arch 2008
Elliot. Eur Heart J 2014

I: Siempre hacer EG en cascada en familiares si se identifica 
mutación en el probando fallecido

Recomendaciones para realizar estudio 
genético en cardiopatías familiares 

(fallecidos MS): 



screening de 
familiares

AUTOPSIA



• 3 DAIs
• 4 Diagnósticos 

de portadores 
• 5 Altas



Modificado de Semsarian C et al. Eur Heart Journal 201

SCREENING 
DE 

FAMILIARES

autopsia

Test de 
flecainida/ajmalina
Test de adrenalina







ESTRATEGIAS DE PREVENCIÓN



Link MS et al. Circulation. 
2015;132[suppl 2]:S444–S464



ESTRATEGIAS DE PREVENCIÓN
FRCV (CI)
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Forenses y patólogos 
de los Institutos de 
Medicina Leg al de 

Castellón y Valencia 
(desde 2012 Alicante 

funciona 
independientemente 

con el Hospital 
General de Alicante)
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Sección MS en > 1 año: 
Cardiólogos de adultos y cardiólogos infantiles

Sección SMSL:
Neonatólogos

Subunidad forense





Radiología
Histología
Toxicología
Microbiología
Bioquímica vítrea
Screening metabólico
Sangre y tejidos congelados -80ªC

Muerte súbita cardiaca<55 años

Autopsia forense en el Instituto de Medicina Legal

Corazón estructuralmente normal, 
MCA, MCH, MCD, MCNC 

Disección aorta torácica ascendente

ENTREVISTA A FAMILIARES
Consentiemiento informado

ESTUDIOS CARDIOLÓGICOS:
Inicialmente en familiares de 1º, se amplía según resultados.
Evaluación clínica enfocada según los hallazgos en el probando.

ESTUDIOS GENÉTICOS:
Siempre que es posible, idealmente en ADN del probando
obtenido de sangre en EDTA, si se identifica mutación/es se
estudian en cascada a los famliares.

Familias con MS y autopsia en otras CCAA
Familias con MS SIN autopsia
Familias con MS resucitada

Familias con CF sin MS



IMLV--> Cardiología
Cardiología-->IMLV

@gmail.com



FAX del IMLV a Cardiología: 
• el nombre y teléfono de contacto
• informe del macro y micro

ENTREVISTA en el IMLV con los familiares:
• tríptico
• consentimiento informado

IMLV

IIS-La Fe
Otros IMLs o INTCF:
solicitudes de muestras a los jueces



SADS/SI
DS MCA MCH MCD DiAo

ECG sí sí sí sí sí

ECO sí sí sí sí sí

PE sí sí sí opcional no

EPI sí no no no no

FLECA sí no no no no

c-RMN no sí opcional opcional opcional

análisis 
(CK)

no sí no sí no

genética 
Sanger

*Según 
sospecha.

*Sin 
sospecha: 
KCNQ1, H2, 
SCN5A, 
RyR2 
selectivo

PKP2, 
DSP, 
DSG2, 
DSC2

MHY7, 
MBPC3, 
TNNI3, 
TNNT2, 
TPM1

*Sólo si 
sospecha 
clínica de 
LMNA

no

Ultrasecuenciación
Next Generation Sequencing (NGS) 

NGS NGSNGSNGS NGS



SQTL 2, KCNH2

Bipedestación y prueba de esfuerzo



Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica, 
RyR2

Domingo D et al, Rev Esp Cardiol 2105

Prueba de esfuerzo



Síndrome de Andersen-Tawil, SQTL7, KCNJ2

Exploración física y prueba de esfuerzo



Antes Después de perfusión 
de flecainida

Derivaciones altas y test de flecainida



SQTL TVCP

Jiménez-Jáimez J et al.  Am J Cardiol 201

Test de adrenalina



MSC por es mucho más frecuente en hombres

Sesgo de género importante a la hora de valorar conjuntamente sus causas,
datos epidemiológicos, factores de riesgo, etc.

OBJETIVO: Estudiar la MSC y hacerlo con perspectiva de género

METODOLOGÍA: Comparación entre hombres ymujeres en autopsias forenses
de nuestra provincia de 2008 a 2015 (SPSS 23.0)



71
334

n % n % p
Lugar 0,019

Domicilio 52 77 176 57
Via pública 3 4 48 16

Urgencias H/CS 8 12 22 7
Trabajo 2 3 27 9

Polideportivo/Gimnasio 1 2 15 5
Mar/piscina 0 0 3 1

Otros 2 3 16 5
Circunstancias 0,002

Actividad normal 55 85 193 65
Ejercicio 1 1 48 16

Sueño 9 14 59 19
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n % n % p
Toxicologia 16 31 84 31

Alcohol 5 10 44 16
Cocaina 0 0 13 5

Benzodiacepinas 9 18 7 3 < 0,001
Cannabis 2 4 26 10

Antidepresivos 1 2 1 0
Barbituricos 0 0 2 1

Anfetaminas 0 0 1 0
Opiaceos 0 0 2 1

x 6 veces



x 2 veces
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334

n % n % p
Causas de muerte 0,001

CI 27 38 207 62
SADS 28 39 64 19
MCP 8 11 45 13

Disecc 7 10 8 2
VP 1 1 8 2
CC 0 0 2 1

menores de 35 años 0,598
mayores de 35 años 0
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48-57
38-56
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Trombosis

Mujeres 
N=27/71

N (%)

Hombres 
N=207/334

N (%)

P, OR (IC 95%) 
si dicotómica

Trombosis coronaria, N (%) 10 (24) 39 (167) 0,055

Arterioesclerosis coronaria
27

207



Mujeres 
N=27

Hombres 
N=207

P, OR (IC 95%) si 
dicotómica

Isquemia miocárdica, N (%) 3 (12,5) 19 (11,3) 0,872
Necrosis (>1día de evolución), N (%) 9 (37,5) 28 (17) 0,016, 2,979
Cicatrices previas, N (%) 8 (33) 74 (44) 0,310
Rotura miocárdica, N (%) 2 (8) 1 (0,6) 0,004, 15,091

Arterioesclerosis coronaria

27
207



Arterioesclerosis coronaria
27 207

Mujeres 
N=27

Hombres 
N=207

P, OR (IC 95%) 

Grosor VI>15mm, HVI,  N (%) 4 (16) 60 (36) 0,051
Aumento peso cardio/peso corporal, N % 9 (36) 120 (71) <0,001, 4,444

Toxicología +, N (%) 7 (26) 69 (35) 0,358
Benzodiacepinas (BZD) 4 (16) 4 (2,4) 0,002, 7,619

Cocaína 0 12 <0,001



8 45

MIOCARDIOPATIAS

0

1

2

3

4

5

6

MCH MCA MCD FM MC

Porcentaje

Mujeres Hombres total
MCH 2 19 21
MCA 3 10 13
MCD 3 8 11
FM 0 3 3
MC 0 5 5

total 8 45 53

33%

P=0,024

11% 13%
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2008-actualidad: 580 familias y >2300 familiares

•>25% familiares reciben un diagnóstico  
(fenotipo/genotipo +) 

•Altas 
• Seguimiento, bb, cambios hábitos de vida,

consejo reproductivo...
• DAIs, ablación, cirugía cardiaca, TxC más 

excepcional



UVRMSF
Unidad de Valoración del Riesgo de Muerte Súbita Familiar
Hospital Universitario La Fe
Institutos de Medicina Legal de la Comunidad Valenciana

Abordaje multidisciplinar: imprescindible
Estereotipos: evitar
Autopsia: muestras a -80ºC
Apoyo institucional: no esperarlo para ponerse en 
marcha….
El éxito:  un equipo con ganas y que crea en lo que hace

¿Qué hemos 
aprendido en 
estos 7 años ?

¿Por qué FUNCIONA la UVRMSF? CONTACTO DIRECTO



61

RESUMEN:
DIAGNÓSTICO PRECOZ DE LAS CARDIOPATÍAS FAMILIARES     
PARA   MS
• Estudio de poblaciones en riesgo (deportistas y familias con CF) 
• La AUTOPSIA es una PIEZA CLAVE (diagnóstico, muestras, acceso a las familias)
• Diagnóstico precoz en vivos para un tratamiento precoz
• Avanzar en el conocimiento de las CFs
• Revertir en la sociedad el resultado de nuestro trabajo
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