Cartas al Editor

recho o biventricular. Puede presentarse fibrilacion
ventricular en cualquier etapa. Los estudios de co-
rrelacién genotipo-fenotipo han permitido identificar
variantes biventriculares y predominantes del ven-
triculo izquierdo, lo que refuerza el uso del término
mas amplio de MA.

Debido a que no existe una «prueba de oro» para
llegar el diagnéstico de MA, se han combinado muil-
tiples categorias de informacién diagnéstica y se han
actualizado sus criterios recientemente, para mejo-
rar la sensibilidad diagnéstica y mantener la especi-
ficidad. Entre las herramientas diagndésticas, la reso-
nancia magnética cardiaca con contraste juega un
papel importante en la deteccion de formas domi-
nantes izquierdas de MA, incluso antes de que apa-
rezcan las alteraciones morfofuncionales.

Los principales diagnésticos diferenciales son la
taquicardia idiopatica del tracto de salida del ven-
triculo derecho, la miocarditis, la sarcoidosis, la
miocardiopatia dilatada, el infarto de ventriculo de-
recho, las cardiopatias congénitas con sobrecarga
del ventriculo derecho y el corazén de atleta. Una
prueba genética positiva en el paciente afectado con
MA permite la identificaciéon temprana de portado-
res asintomaticos mediante el cribado genético en
cascada de los miembros de la familia. La estratifica-
cién del riesgo continda siendo un desafio clinico
importante y los fairmacos antiarritmicos, la ablacién
con catéter y el desfibrilador-cardioversor implanta-
ble constituyen las herramientas terapéuticas ac-
tualmente disponibles. La suspension de la actividad
deportiva salva vidas, ya que el esfuerzo es un des-
encadenante importante no solo de la inestabilidad
eléctrica, sino también del inicio y la progresion de
la enfermedad.

La exposicién en este cénclave tratard sobre el
conocimiento actual de esta rara miocardiopatia, y
se sugerird un flujograma para los médicos de aten-
cién primaria, forenses, patélogos en general, y ge-
netistas.
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La muerte stbita cardiaca se define como la muerte
natural por causas cardiacas, que ocurre de forma
subita e inesperada en un individuo con una car-
diopatia de base, conocida o no, en un intervalo de
menos de una hora desde el inicio de los sintomas'.
Dentro de esta se destaca la muerte subita en lactan-
tes, que se clasifica en tres grupos: muertes de causa
explicada, muerte indeterminada y sindrome de
muerte stbita del lactante (categorias I y Il de San
Diego). Esta tltima se define como la muerte stibita
de un nifio de menos de un ano de edad, que ocurre
aparentemente durante el suefio y permanece sin
explicacion después de la realizaciéon de una minu-
ciosa investigacion post mortem, que incluye la
practica de la autopsia, el examen del lugar del falle-
cimiento y la revision de la historia clinica®.

En un porcentaje de estas muertes stibitas existe
una causa genética y, por tanto, el estudio en mayor
profundidad de estos casos y de sus familiares pue-
de orientar el diagnéstico y prevenir futuros even-
tos. Este hecho supuso la creaciéon de grupos multi-
disciplinares para enfrentar, de forma integral, la
investigacion post mortem y el estudio familiar, y
debido a la importancia de estos casos, en la comu-
nidad valenciana se creé en 2008 la Unidad de Valo-
racion del Riesgo de Muerte Sibita Familiar
(UVRMSF) como grupo de investigacién de esta
enfermedad, integrado por distintos especialistas en
diversos campos de la medicina como: forenses,
patologos, genetistas, microbidlogos, cardidlogos,
pediatras y bioquimicos, entre otros, donde se in-
cluyen los técnicos especialistas en anatomia pato-
légica y citologia (TEAP) de la Seccién de Histopato-
logia Forense del Servicio de Patologia del Instituto
de Medicina Legal y Ciencias Forenses de Valencia,
Espafa. Con ello se persigue un doble objetivo, de-
terminar correctamente la causa de la muerte y de-
tectar afectacion familiar subclinica.

La realizacién de la autopsia forense se realiza si-
guiendo las guias de muerte subita cardiaca de la
Asociacién Europea de Patologia Cardiovascular,
con toma de muestras para el estudio histolégico,
toxicolégico, microbiolégico, bioquimico, biologia
molecular y genéticol’z.

Durante los afios 2008-2016 han sido estudiados

un total de 995 casos por la subunidad forense de la
UVRMSF en el Instituto de Medicina Legal de Valen-
cia.

La actuacién del TEAP dentro del Servicio de Pa-
tologia Forense no sélo se limita a las funciones del
procesamiento de tejidos, corte y tincién de las
muestras procedentes de las autopsias médico-
legales, comunes a cualquier laboratorio de Anato-
mia Patolégica o de Histopatologia Forense, sino que
han ido en aumento. Con el paso de los anos la for-
maciéon de estos profesionales se ha ampliado y
especializado, tanto en al campo de las autopsias
como en el mismo laboratorio. Una de las funciones
mas importantes que se lleva a cabo durante este
procedimiento es la colaboracién con el médico
forense en el examen externo con estudio fotografi-
co, dénde se toman imagenes del cadaver en posi-
cién decubito supino y prono, de las lesiones exter-
nas propias de la reanimacién cardiopulmonar, si
existieran, de las ropas y del sudario. Ademads, la
recogida de datos antropométricos (talla y perime-
tros abdominal, de la cadera y la cintura), toma de
muestras antes de la apertura del cadaver para es-
tudios toxicolégicos, bioquimicos, microbiolégicos,
genéticos, y otros (sangre periférica, humor vitreo,
orina, muestra de cabello, exudado nasofaringeo) y
la participacién activa en la diseccion de cavidades
y Organos en el examen interno’. Esto incluye el
pesaje de las visceras y la toma de muestras de dife-
rentes tejidos para congelacién y conservacion/
fijacién en formol, hasta su posterior estudio”.

También es importante revisar todos los aparta-
dos del protocolo y comprobar que se han realizado
cada unan de las tomas de muestras que este indica,
etiquetdndolas adecuadamente para su procesado
con vistas a los diferentes estudios analiticos, con
posterior control, registro y distribucién a los dife-
rentes laboratorios internos y de referencia.

En el laboratorio, el TEAP se encarga del registro
de los casos en la base datos de muerte subita, don-
de se detalla la distribucién y localizacion de las
muestras, los datos obtenidos en el levantamiento
del cadaver y en la autopsia, y se registran los resul-
tados de todas las pruebas complementarias. Ade-
mas, remite las muestras a otros laboratorios y se
encarga de tallar (que incluye descripciéon macros-
cépica) y fotografiar las muestras, asi como de reali-
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zar el estudio cardiaco y neurolégico, bajo la super-
visién del patélogo forense”.

El TEAP también lleva a cabo la coordinacién de
la recogida de informacién judicial y clinica, lo que
facilita el contacto y la entrevista con la familia, y su
posterior acceso al estudio cardioldégico.

En definitiva, el TEAP desarrolla un papel fun-
damental en las diferentes fases del estudio y pre-
vencion de la muerte sibita. La experiencia acumu-
lada durante estos ocho afnos demuestra que su
participacion y formacioén activa en las autopsias de
los casos de muerte subita es crucial para la obten-
cién de material suficiente y de calidad para la reali-
zacion de un buen procesamiento y diagnostico en
cada una de las disciplinas mencionadas, lo que
evita sesgos en la recogida de muestras y facilita
seguir estrictamente el protocolo recomendado,
gracias a la orientacién y revisién por parte del
TEAP™,

El apoyo en las posteriores fases de recogida de
datos y contactos familiares, asi como su colabora-
cién en el andlisis de los resultados obtenidos, junto
con el resto de especialistas, amplia ain mas las
funciones del TEAP en este campo.
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AC.

Since there is no “gold standard” to reach the di-
agnosis of AC, multiple categories of diagnostic in-
formation have been combined and the criteria re-
cently updated, to improve diagnostic sensitivity
while maintaining specificity. Among diagnostic
tools, contrast enhanced cardiac magnetic reso-
nance is playing a major role in detecting left domi-
nant forms of AC, even preceding morpho-functional
abnormalities.

The main differential diagnoses are idiopathic
right ventricular outflow tract tachycardia, myocar-
ditis, sarcoidosis, dilated cardiomyopathy, right ven-
tricular infarction, congenital heart diseases with
right ventricular overload and athlete heart. A posi-
tive genetic test in the affected AC proband allows
early identification of asymptomatic carriers by cas-
cade genetic screening of family members. Risk
stratification remains a major clinical challenge and
antiarrhythmic drugs, catheter ablation and implant-
able cardioverter defibrillator are the currently
available therapeutic tools. Sport disqualification is
life-saving, since effort is a major trigger not only of
electrical instability but also of disease onset and
progression.

The presentation will review the current knowl-
edge of this rare cardiomyopathy, suggesting a flow-
chart for primary care clinicians, general and foren-
sic pathologists and geneticists.
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To the Editor:

Sudden cardiac death is defined as the natural death
due to cardiac causes occurring suddenly and un-
expectedly in an individual with underlying heart
disease, known or not, within one hour of the onset
of symptoms'. Within this, sudden infant death
stands out, which is classified into three groups:
deaths of explained cause, unexplained death and
sudden infant death syndrome (categories I and II of
San Diego). The latter is defined as the sudden and
unexplained death of a child younger than one-year-
old, which apparently occurs during sleep and re-
mains unexplained after a thorough postmortem
investigation, including performance of autopsy,
examination of the death scene and review of the
medical record’.

A percentage of these sudden deaths have a ge-
netic link; therefore, these cases and their relatives
require a thorough study to get accurate diagnosis
and prevent future events. This fact entailed the
creation of multidisciplinary groups to integrally
carry out postmortem and family study. Given the
importance of these cases, the Valencian Communi-
ty created a research group called Sudden Family
Death Risk-Assessment Unit (UVRMSF by its acro-
nym in Spanish) in 2008, made up of different spe-
cialists in several medicine fields such as: forensics,
pathologists, geneticists, microbiologists, cardiolo-
gists, pediatricians, biochemists, among others,
which include pathology and cytology technician
specialists (TEAP by its acronym in Spanish) from
the Histopathology Section of the Forensic Pathology
Department, Institute of Legal Medicine and Forensic
Sciences of Valencia, Spain. This was twofold:
properly identify the cause of death and detect sub-
clinical family involvement.

The forensic autopsy is performed following the
Guidelines for sudden cardiac death from the Asso-
ciation for European Cardiovascular Pathology, with
sampling for histological, toxicological, microbiologi-
cal, biochemical, molecular biology and genetic ex-
amination"”.

During the years 2008-2016 a total 995 cases were
studied by the forensic subunit of the UVRMSF at
the Legal Medicine Institute of Valencia.

The TEAP performance within the Forensic Pa-
thology Service is not limited to tissue processing or
cutting and staining of samples from medicallegal
autopsies, common to any Pathological Anatomy or
Forensic Histopathology laboratory, but they have
been increasing?’. Over the years, the training of

these professionals has been extended and special-
ized, both in the field of autopsies and in the very
laboratory. One of the most important functions in
this procedure is collaboration with the forensic
doctor in the external examination with photograph-
ic study. This stage includes taking photographs of
the clothes and shroud in supine and prone position
and in particular photographing (if existing) cardio-
pulmonary resuscitation injuries. In addition, an-
thropometric data (hip and waist size and abdominal
perimeters) sampling is collected before the body is
opened for toxicological, biochemical, microbiologi-
cal, genetic, and other studies (peripheral blood,
vitreous gel, urine), hair sample, nasopharyngeal
exudate) and active participation in the cavities and
organs dissection during internal examination’. The
weight of the viscera is recorded, and samples of
different tissues are taken for freezing and preserva-
tion/fixation in formaldehyde, until further study4.

It is also important to review all aspects of the
protocol to check that every sample has been accu-
rately taken, labeling them for processing, with a
view to further examination, with subsequent con-
trol, registration and distribution to the different in-
ternal and reference laboratories.

In the laboratory, the TEAP is responsible for re-
cording cases in the sudden death database. They
specify the distribution and location of the samples,
the data obtained from the corpse removal and au-
topsy, and record all results. In addition, they refer
the samples to other laboratories and are in charge
of carving (including a macroscopic description) and
photographing the samples, as well as carrying out
the cardiac and neurological study, under forensic
pathologist supervision3’4.

The TEAP also manages judicial and clinical in-
formation collection, which facilitates contact and
interview with the family, and their subsequent ac-
cess to cardiology studies.

In short, the TEAP plays a fundamental role in the
different phases of the study and prevention of sud-
den death. The experience gained over these eight
years shows that their participation and active train-
ing in autopsied cases of sudden death is crucial for
obtaining sufficient and quality material for accurate
processing and diagnosis in each of the above-
mentioned disciplines, which avoids bias during
sample collection and facilitates strict adherence to
the protocol, thanks to TEAP direction and inspec-
tion™*.

The support in the subsequent phases of data
collection and family contacts, as well as their col-
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laboration in the analysis of the results obtained,
along with other specialists, further extends the
TEAP functions in this field.
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