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value of 17.7 & 12.7 kPa in patients with stage D HF according to the
American College of Cardiology Foundation/American Heart Asso-
ciation criteria.*

Given the hepatic SWE results and the lack of laboratory evi-
dence of chronic liver disease, the increase in liver stiffness may be
better explained by amyloid deposition in the reported case. Even
with the influence of passive congestion due to right HF, the SWE
values far exceed those described in the literature. This line of rea-
soning is supported by the fact that amyloidosis often affects the
liver, but rarely leads to secondary liver failure. Moreover, the liver
is the main site of TTR production.! In a similar vein to what was
observed, Trifanov et al. (2015) reported a case of light-chain amy-
loidosis involving elevated hepatic stiffness with a median value
of 99.1 kPa.” Nevertheless, this paper marks the first description of
liver stiffness using SWE in ATTRv.

Various imaging methods for amyloidosis-related cardiomyo-
pathy emphasize basal cardiac involvement, sparing the apex.!
Recently, cardiac stiffness assessment via natural shear wave ima-
ging has shown promise in diagnosing diastolic dysfunction and
infiltrative cardiomyopathies, indicating higher shear wave veloci-
tiesin cardiac amyloidosis. However, this relies on indirect methods
like ultrafast echocardiography to estimate myocardial stiffness.?

A distinguishing aspect of this case is the application of hepa-
tic SWE to evaluate ATTRv-related cardiomyopathy. This approach
directly gauges cardiac stiffness and offers the first description
of this technique. It aligns with existing literature by illustra-
ting pronounced amyloid deposition in basal regions compared to
apical segments. Further studies are needed to confirm the role
of prognostic stratification and therapeutic monitoring of cardiac
amyloidosis applying this new approach.
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Sindrome de Andersen-Tawil: un sindrome QT m

largo con expresividad variable

Andersen-Tawil syndrome: A long QT syndrome with variable
expression

Sr. Editor,

El Andersen-Tawil syndrome (ATS, «sindrome de Andersen-
Tawil») es un trastorno genético infrecuente, secundario a la
mutacién del gen KCNJ2, caracterizado por la triada: arritmias
ventriculares/prolongacion del intervalo QT-U, paralisis periédicas
musculares y rasgos dismoérficos a nivel esquelético.

Presentamos 2 pacientes con diferente sospecha de ATS cuyo
diagnéstico final fue genético.

El primer paciente, de 17 afios, se present con sospecha inicial
de miopatia metabdlica tras episodio de paralisis muscular prolon-
gada con niveles de potasio normales. La ENG-EMG era normal, el
ECG basal con intervalo QTc también, y la onda U era prominente
(fig. 1). En el Holter presentd extrasistolia ventricular ocasional

con algtin doblete sin rachas de taquicardia ventricular; ergometria
convencional con ondas U muy prominentes pero con intervalo QTc
normal durante la taquicardizacién.

Ante la sospecha de ATS, se realiz6 estudio genético que con-
firmé el diagnéstico —variante c.491A>G (p.Q164R) de mutacién
KCN]J2-. Se inici6 tratamiento con bisoprolol.

La segunda paciente, de 15 afios, fue valorada inicialmente en
neuropediatria por sindrome dismoérfico no filiado con comorbili-
dad neurolégica-psiquiatrica. Se diagnosticé de ATS tras detectar
en exoma mutacion KCNJ2:p.Arg325His. Presentaba varios rasgos
dismérficos tipicos de ATS (orejas de implantacién baja, hipertelo-
rismo y escoliosis). Se realiz6 ECG con intervalo QTc basal normal
que se prolongd en la maxima taquicardizacién del test de bipedes-
tacién. En el Holter no se observaron extrasistoles ni taquicardias
patoldgicas. Se inicié tratamiento con atenolol.

El ATS es una canalopatia de herencia autosémica domi-
nante cuya prevalencia estimada es 1/1.000.000'. Se caracteriza
por episodios periddicos de paralisis muscular flacida, alteracio-
nes cardiacas (arritmias ventriculares, prolongacién del intervalo
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Figura 1. ECG basal del paciente 1 antes de la medicacién betabloqueante. Ondas U prominentes con intervalo QT prolongado en todas las derivaciones.

QT/ondas U prominentes) y rasgos dismérficos esqueléticos (orejas
de implantacién baja, hipertelorismo, talla baja, escoliosis, clino-
dactilia del quinto dedo e hipoplasia mandibular)!-2.

Su diagnéstico inicial es clinico (2 de 3 parametros) pero
su confirmacién es genética, como ocurrié en nuestros 2 casos.
En ocasiones, la triada clinica tipica (presente en el 60-80% de
los pacientes con mutaciones del gen KCNJ2'?2) es dificil de
interpretar, especialmente en aquellos pacientes con rasgos dis-
morficos no caracteristicos.

Este gen codifica el canal de potasio Kir2.1, que estabiliza el
potencial de membrana (PA) en reposo y controla su duracion en
los miocitos cardiacos y esqueléticos, junto con la funcién de los
osteoblastos. Sumutacién implica una pérdida de funcién del canal,
suprimiendo la corriente de potasio responsable de la apariciéon de
sus manifestaciones clinicas?>. Durante las crisis de paralisis estos
niveles son variables, pudiendo ser incluso normales*, como fue el
caso de nuestro primer paciente.

A nivel cardiaco, esta mutacién prolonga el PA, lo que puede
originar ectopia ventricular espontianea, ademas de alargamiento
del intervalo QT-U, favoreciendo asi la aparicién de taquiarritmias
ventriculares, catalogandose como sindrome de QT largo (SQTL)
congénito tipo 7°7°.

Aunque sus alteraciones electrocardiograficas son frecuentes,
es menos comun la presencia de sincope arritmico o muerte sibita
cardiaca (MSC), a diferencia de otros tipos de SQTL. Sin embargo,
esta discordancia entre una carga arritmica elevada y la aparente
baja incidencia de MSC es objeto de estudio puesto que no se
ha descrito correlacién entre esta mutacién y el prondstico de
episodios cardiacos (a diferencia de la aparicién de rasgos dismor-
ficos esqueléticos). No obstante, cada vez mas articulos abogan por
una mayor frecuencia de estos episodios, siendo no desdefable
su prevalencia (hasta el 7,9% en algunas series). Una de las teo-
rias podria ser el papel de la onda U en la prolongacién del
intervalo QT>-5.

La indicacién de tratamiento antiarritmico (flecainida frente a
betabloqueantes) es controvertida debido a su baja prevalencia y
a la variabilidad en su expresidn cardiolégica. Asimismo, existen

pocas publicaciones al respecto, siendo la mayoria casos aislados o
pequefias series*>.

Concluimos que el diagndstico del ATS requiere un alto nivel de
sospecha ante la variabilidad fenotipica y temporal de sus mani-
festaciones clinicas, como hemos demostrado en nuestros 2 casos.
Aquellos pacientes que presenten paralisis periddicas muscula-
res deben realizarse ECG para la valoracién del intervalo QT-U,
pues unos hallazgos compatibles con el ATS podrian ayudar con
el diagnéstico de sospecha a la espera de resultados genéticos.
Asimismo, en los pacientes con cuadros sindrémicos con ras-
gos dismorficos, es indispensable realizar un ECG con medicién
del intervalo QT-U, pues su prolongacion/presencia de onda U
prominente podria orientarnos hacia ATS dentro del diagndstico
diferencial.

Es fundamental una valoracién individualizada para indicar el
comienzo y el tipo de tratamiento antiarritmico, debido a la posi-
bilidad de presentar sincopes arritmogénicos o MSC a pesar de que
estos episodios sean poco frecuentes’>.

Consideraciones éticas

Hemos obtenido el consentimiento informado tanto verbal
como por escrito de los 2 pacientes, recogidos ambos en su historia
clinica.
Financiacion

La elaboracion de este articulo no ha recibido financiacién.
Conflicto de intereses

Ninguno de los autores presenta conflictos de interés.
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