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éQué es la Unidad de Cardiopatias Familiares?

Estd siendo atendido en la Unidad de Cardiopatias Familiares. Con este folleto
pretendemos facilitarle la informacién necesaria para que conozca mejor su
funcionamiento. La Unidad de Cardiopatias Familiares tiene particularidades que la
diferencian de otras, por el hecho deser multidisciplinar. La unidad estd formada por
especialistas de:

- Cardiologia,

- Cardiologia Pediatrica,

- Genética Médica,

- Radiodiagndstico,

- Cirugia Cardiaca,

- Anatomia Patoldgica,

- Servicio de Reumatologia,

- Servicio de Neurologia,

- Unidad de Metabolopatias,

- Servicio de Analisis Clinicos, Unidad de Metabolopatias,
- Laboratorio de CAFAMUSME (Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe),
- Instituto de Medicina Legal de Valencia.

En este documento encontrara la informacién necesaria acerca del funcionamiento de las
consultas, los detalles del proceso de estudio con el tipo de exploraciones que le podemos
proponer realizar. Los estudios se realizan habitualmente de forma ambulatoria pero en
ocasiones se puede necesitar ingreso por descompensacion clinica, para la realizacion de
alguna exploracidn diagnéstica o para recibir un tratamiento especifico.

La Unidad de Cardiopatias Familiares esta a su disposicién para ayudarle en lo que necesite,
procurando que el tiempo que esté en estudio o tratamiento con nosotros sea lo mas
agradable, seguro y eficaz posible. Trataremos de personalizar en la medida de lo posible
sus citas ofreciéndole una asistencia de calidad. Preglntenos sus dudas y le ayudaremos a
resolverlas.

TORRE B, PLANTA 4

De izquierda a derecha: Srta. Teresa
Sanchez (administrativa), Dra Esther
Zorio (cardi6loga coordinadora), .Srta
Amor Garcia (enfermera) y Dra Diana
Domingo (cardidloga), en colaboracion
con un equipo multidisciplinar de otras
especialidades a su servicio




El Hospital

El Hospital Universitario y Politécnico La Fe (HUPLF) de Valencia es un centro hospitalario y
universitario de titularidad publica, que pertenece al Servicio Valenciano de Salud.

El HUPLF ofrece una atencién de calidad orientada a dar respuesta a las necesidades de los
pacientes de nuestra Area de Salud (Departamento 7) y en muchas enfermedades o
procedimientos esta asistencia se extiende, como centro de referencia, a personas de toda
la Comunidad Valenciana o incluso a dreas mds extensas (por ejemplo, en el programa de
trasplante cardiopulmonar, por ejemplo).

MENSAJE DE BIENVENIDA DEL HOSPITAL UNIVERSITARIO Y POLITECNICO LA FE
http://www.lafe.san.gva.es/saludo-del-gerente

Bienvenidos y bienvenidas al Departament de Salut Valéncia La Fe que es referente dentro
y fuera de la Comunitat Valenciana, tanto por su vertiente asistencial, como por su labor
docente e investigadora.

Nuestro lema Innovacion, Compromiso y Calidad estd hoy mas vigente que nunca. Este
Departament representa la unién de los pilares de nuestra actividad: la experiencia
asistencial de cerca de 50 afos de trabajo de nuestros profesionales junto con Ia
investigacion y docencia.

El Hospital Universitari i Politecnic La Fe de Valencia, se sitla entre los mejores hospitales
publicos de Europa. En este centro atendemos mas de 3.000 pacientes diarios en consultas
externas, 1.000 pacientes hospitalizados y mas de 700 en Urgencias al tiempo que
potenciamos la actividad ambulatoria y las alternativas a la hospitalizacién, como la cirugia
sin ingreso, el hospital de dia, la hospitalizacién a domicilio y la telemedicina.

Desde el Departament de Salut Valencia La Fe le agradecemos su interés por nuestra pagina
web y le invitamos a continuar con esta visita virtual, no sélo para conocernos, sino también
para que nos ayude a mejorar, pues queremos recibir cualquier sugerencia que suponga un
beneficio en la atencidén que prestamos a la ciudadania.

Muchas gracias.



éComo le atendemos?

La informacién médica, la daran los médicos en la consulta. Cualquier duda o informacién
adicional que quedara sin resolver o que le surja posteriormente puede comentarla en la
proxima visita. La Unidad de Cardiopatias Familiares tiene material divulgativo y docente
en general sobre cardiopatias familiares y en particular sobre las cardiopatias mas
frecuentes que Ud puede solicitar en nuestros contactos o en este link de nuestra web.

Unidad de Cardiopatias Familiares

COORDINADORA: Dra ESTHER ZORIO.
Unidad de Cardiopatias Familiares. Servicio de Cardiologia
Hospital Universitario y Politécnico La Fe de Valencia

Planta 4. Torre B (consulta externa de Cardiologia)
Planta 4. Torre F (secretaria de Cardiologia)
Avenida Fernando Abril Martorell n® 106. Valencia 46026

Teléfono 961244790 / 961246974 /961244037 (8.30-14.30h dias laborables)

email: cardiopatiasfamiliares lafe@gva.es
web: http://www.hospital-lafe.com —> Asistencia—>Area de Enfermedades

Cardiovasculares—>Cardiologia

En cumplimiento de la Ley orgéanica 15/1999, de 13 de diciembre, sobre proteccion de
datos de caracter personal, sus datos se destinardn Unicamente como finalidad
medicosanitaria que los usuarios requieren. Para cualquier informacién adicional sobre el
funcionamiento del centro, sugerencia o reclamacion, puede dirigirse al Servicio de
Atencion al Usuario (SAIP) http://www.lafe.san.gva.es/saip

Servicio de Atencién e Informacion al Paciente (SAIP)
3 Carta Derechos y Deberes El Servicio de Atencién e Informacién al Paciente (SAIP) es la unidad funcional responsable de atender,
N gorvl:c:;dtklontlén al informar y asesorar a la ciudadania que utiliza el sistema sanitario publico.
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familiares para la consulta de cualquier incidencia que no pueda
ser resuelta en el punto donde le hayan prestado asistencia
sanitaria. ElI SAIP estudia y da curso a las peticiones recibidas
con el objetivo de ofrecer una solucion réapida y satisfactoria.

Su colaboracién, en este sentido, es muy Util para conocer la
opinién que le merecen los servicios recibidos con el fin de
poder aplicar en su caso los cambios oportunos y ofrecer un
servicio de la mejor calidad posible.

Una de las funciones de los equipos SAIP es velar por el
cumplimiento de los derechos y obligaciones de cada paciente, facilitando informacién y tramitando asuntos
competenciales, proporcionando la documentacion homologada que para ello se requiera. Por lo que para
alcanzar los objetivos de eficacia y eficiencia, se prestan ademas los siguientes servicios:

Las personas usuarias tienen a su disposicion un punto de
Atencion en Informacién al Paciente (SAIP) para la atencién
especializada. Del mismo modo, el Servicio de Atencion e
Informacién al paciente (SAIP de Atencion Primaria) tiene un
punto de atencion en el propio Hospital la Fe.

Y también disponen un punto de atencién e informacién al
paciente en cada uno de los centros de Atencion Primaria del
Departament de Salut de Valéncia La Fe.




Ciudadania
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Contacto y ubicacion

SERVICIO DE ATENCION E INFORMACION AL PACIENTE (SAIP) HOSPITAL LA FE

Dispone de un punto de informacion SAIP del hospital ubicado
en la Entrada Principal 1 (Consultas y Técnicas).

Horario de atencién presencial: de lunes a viemes de 9 a 14
horas.
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teléfono 961 244 350 de lunes a viernes de 09:00h a 14:00h.

El Hospital La Fe, dispone ademas de otro punto de informacién
de Urgencias, ubicado en el area de urgencias, que atiende 24
h. al dia de lunes a domingo.
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Le rogamos que haya indagado sobre antecedentes médicos en su familia y que aporte los
informes clinicos mas importantes o la lista de medicamentos actuales en el momento de
la consulta. A pesar de que existe historia clinica electrénica en todos los centros sanitarios
de la Comunidad Valenciana, esta no siempre es accesible desdenuestro hospital, en
particular si Ud pertenece a otros Departamentos de Salud.

Los informes que le facilitemos desde la Unidad de Cardiopatias Familiares seran visibles
para su Médico de Familia de nuestro Departamento 7 y los especialistas de referencia en
el sistema historia clinica electrénica en Orion Clinic. Desde otros Departamentos de Salud
es posible visualizar también nuestros informes bien a través de Orion Clinic, de SIA o de
Nebula. Si no fuera el caso de su centro de salud mas cercano, haganoslo saber y le
proporcionaremos los informes en papel que, por normativa del centro, estan muy
restringidos a fin de contribuir a la preservacion del planeta Tierra.

¢Como puedo ser valorado en la Unidad de Cardiopatias Familiares
si soy de otra comunidad auténoma?

Desde otras comunidades auténomas es posible solicitar valoraciéon en nuestra unidad con
autorizacion previa en la comunidad autdonoma de origen por el sistema establecido de
canalizaciones. Para ello el paciente debe solicitarlo en su comunidad auténoma de origen
con un informe del facultativo que solicita la derivacion. Cuando la derivacion esta
aprobada podremos darle cita en nuestra unidad. Para solicitar alguna aclaracién sobre este
tramite puede ponerse en contacto con nosotros en los contactos que figuran en este
documento.



Notificacion de las citas en la Unidad de Cardiopatias Familiares

Con frecuencia para la generacién de la primera visita recibira llamada telefénica de
nuestro personal administrativo. El resto de citas se notifican de tres formas. Los pacientes
reciben las citas sucesivas mediante correo postal (1). Le rogamos que tenga los contactos
actualizados en su ficha médica para que no haya problemas en la comunicacién con Ud.
Todas las citas estan recogidas en el portal de Sanidad (2) y es el punto de informacién mas
actualizado ya que desde que se le envié la carta por correo postal puede haber habido
incidencias en las agendas del hospital que hayan motivado cambio de citas o puede que la
carta no le haya llegado correctamente a casa. Mas abajo se muestra cdmo descargar la
aplicacidn electrdnica de consulta de citas. Para evitar olvidos en las citas, existe un servicio
de aviso por mensaje de texto SMS 24-48h antes de la cita (3) con los siguientes detalles: la
consulta en la qué estd citado, la localizacion, ademas de la fecha y hora. En caso de duda
con las citas puede consultar en los contactos que figuran en este documento. Mas abajo
se muestra un ejemplo de SMS recordatorio de cita inminente.
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FIGURA 1: UBICACION DE SERVICIOS DE INTERES. 24. FARMACIA PACIENTES EXTERNOS;
25. SERVICIO DE ATENCION E INFORMACION AL PACIENTE (SAIP); 25. TRABAJO SOCIAL;
27. ADMISION



https://www.san.gva.es/es/web/app-gva-mes-salut/zona-de-descarga
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FIGURA 2: DESCARGA DE LA APLICACION DE CONSULTA DE CITAS

mié, 15 nov, 11:09

Sra. [P, como personal
del Hospital La Fe, le
recordamos que tiene cita el
dia 17-11-2023 a las 18:25 en
el servicio sanitario del
Servicio Prevencion de
Riesgos Laborales (torre H,
planta sotano) para la
administracion de las dosis de
refuerzo de la VACUNA COVID
y la VACUNA GRIPE. Debe
traer su tarjeta identificativa
laboral, su tarjeta SIP y validar
la cita en el quiosco. Le
rogamos que acuda en la fecha
y hora indicadas

FIGURA 3: SMS RECORDATORIO DE CITA


https://www.san.gva.es/es/web/app-gva-mes-salut/zona-de-descarga

El Portal del Paciente

En la pagina web del hospital dispone de una lista de enlaces de interés dirigidos al ciudadano
(columna izquierda) en los que puede encontrar informacién util.

http://www.lafe.san.gva.es/ciudadano
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El Area de Atencién a la Ciudadania del Departament de Salut Valéncia La Fe
comprende diferentes unidades centradas principalmente en mejorar el paso
de cada paciente por el hospital y mejorar su estancia.

Dichas unidades son el Servicio de Alencion e Informacion_al Paciente
(SAIP), Centralita, Humanizacion y Experiencia de Paciente, Relaciones
Institucionales, Asociaciones de Pacientes y Voluntariado y Biblioteca de
Usuarios/as.
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Consentimiento informado

Con el fin de respetar el derecho a la autonomia del paciente para poder tomar decisiones
respecto a su enfermedad, disponemos de un documento de informacién previa para cada
procedimiento, que consiste en la explicaciéon de su enfermedad, sus efectos, riesgos y
beneficios de un determinado procedimiento diagndstico y/o terapéutico recomendado, y
sus alternativas.

Su médico responsable le pedira la aprobacién y el consentimiento para realizarlo.

Voluntades anticipadas

El documento de voluntades anticipadas es el documento, dirigido al médico responsable,
donde usted puede, de manera libre, expresar las instrucciones que quiera que se tengan
en cuenta sobre su atencidn sanitaria cuando se encuentre en una situacién en que, por
circunstancias derivadas de su estado fisico o psiquico, no pueda expresar su voluntad. En
la pagina web del hospital dispone de una lista de enlaces de interés dirigidos al ciudadano
(columna izquierda) en los que puede encontrar informacién sobre este tema



http://www.lafe.san.gva.es/voluntades-
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El Documento de Voluntades Anticipadas es el documento mediante el que una persona de mayor edad o
menor emancipada, con capacidad legal suficiente y libremente, manifiesta las instrucciones que sobre las
actuaciones médicas se deben tener en cuenta cuando se encuentre en una situacién en la que las circunstancias
que concurran no le permitan expresar libremente su voluntad.

En la declaracibn de voluntades anticipadas, la persona
interesada podré hacer constar la decision respecto a la
donacién de sus érganos con finalidad terapéutica, docente o de
investigacion. En este caso, no se requerird autorizacion para la
extraccién o la utilizacién de los érganos donados.

Se podra formalizar de dos maneras:

1 - Mediante escritura publica ante notario.

2- Por escrito ante dos testigos (que no tendran con la persona
otorgante relacion por razén de matrimonio, pareja de hecho,
parentesco hasta el 2° grado de consanguinidad o afinidad o
relacion patrimonial alguna). Se adjuntara copia DNI testigos y representante si hubiera, y de la persona otorgante,
asi como sus datos de tarjeta SIP,

Puede solicitar mas i ion o el delo de itud, en el Servicio de Atencién e Informacién al
Paciente (SAIP), situado en la planta baja del Hospltal La Fe, bajo la torre C, en el horario establecido en
esta misma pagina web.

Asistencial
A Unidad Pedagogica Para mas informacion, consultar el Decreto 168/2004, de 10 de septiembre, del Consell de la Generalitat, por el
Hospitalaria que se regula el Documento de Voluntades Anticipadas y_se crea el Registro Centralizado de Voluntades
N Folletos informativos para Anticipadas de la Comunitat Valenciana.
pacientes
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Justificantes de asistencia

Si necesita algun justificante de asistencia, por haber acudido a realizar una revision o por
acompaiante, puede solicitarlo al salir de la consulta en el mostrador de consultas externas
ubicado a la entrada de Cardiologia no invasiva, torre B planta 4, justo antes de entrar en
la zona de realizacién de ECGs, ecocardiogramas, pruebas de esfuerzo y control de
dispositivos. Pregunte por el personal auxiliar de Cardiologia.

Si esta ingresado Ud o un familiar allegado, los justificantes deben solicitarse en Admisidn
(planta baja).

Informes de minusvalia y renovacién de carnet de conducir

Si necesita algun informe clinico para tramitar una solicitud de minusvalia, para renovar el
carnet de conducir o para cualquier otro fin debe solicitarlo en el Servicio de Atencidn e
Informacidn al paciente (SAIP) cuyos contactos se recogen en este documento (Atencidn al
ciudadano, pdagina web del hospital).


http://www.lafe.san.gva.es/voluntades-anticipadas#:~:text=El%20Documento%20de%20Voluntades%20Anticipadas,la%20que%20las%20circunstancias%20que
http://www.lafe.san.gva.es/voluntades-anticipadas#:~:text=El%20Documento%20de%20Voluntades%20Anticipadas,la%20que%20las%20circunstancias%20que
http://www.lafe.san.gva.es/voluntades-anticipadas#:~:text=El%20Documento%20de%20Voluntades%20Anticipadas,la%20que%20las%20circunstancias%20que

éDonde estamos y qué hacemos?

En las consultas se le preguntard por la enfermedad cardiaca posiblemente hereditaria que
padece, se realizara un arbol familiar y se le facilitara informacién detallada. En el caso en
el que se considere necesario un estudio genético se realizaria una extraccién de sangre en
ese momento. Para la realizacién de esta analitica no es preciso que esté en ayunas. Es
posible realizar otro tipo de exploraciones en estas consultas, como frotis bucales o
ecocardiogramas rapidos (VSCAN).

Las consultas en la Unidad de Cardiopatias Familiares se desarrollan en la torre B planta 4:
2.1. La consulta de Cardiopatias Familiares que atiende a pacientes/familias con
miocardiopatias, canalopatias y muerte subita o parada cardiaca potencialmente genética.
Su actividad se recogen en las agendas CAR022 (consulta B412) del lunes 8-15h, la agenda
CARO11 (consulta B417) del miércoles 12-15h y la agenda CAR038 del viernes 8-12h. Estas
consultas son atendidas por los profesionales de la unidad (cardiélogas, enfermeras y
administrativas) recogen toda la informacion clinica, planifican exploraciones y contactan
con otras unidades colaboradoras o el instituto de medicina legal para llegar a un
diagnéstico certero. En estas consultas se decide el manejo clinico, se estratifica el riesgo
de muerte subita y se dan recomendaciones reproductivas y deportivas.

2.2. La consulta de Unidad de aorta (también llamada Unidad de Marfan) fue creada en
2018 por la Dra Amparo Hernandiz, jubilada a final de 2022. En la agenda CCV006 situada
en la consulta B411 se atienden a las familias con aortopatias sospechosas de tener una
base genética. Se recoge toda la informacion clinica, planifica exploraciones y contactan
con otras unidades colaboradoras (Dr Francisco Valera en Cirugia Cardiaca, Dra Diana
Domingo en Cardiologia B414, Dr José Eloy Oller en Reumatologia y en Genética la Dra
Raquel Rodriguez).

En las dependencias de Cardiologia no invasiva, también en la torre B planta 4, se realizan
los ECGs, ecocardiogramas, pruebas de esfuerzo y el control de dispositivos.




El equipo Médico de Cardiologia de adultos esta compuesto por 5 especialistas:

- Esther Zorio, Coordinador de la Unidad.

- Diana Domingo, Cardidloga clinica con experiencia en cardiopatias familiares
- Oscar Cano, Especialista en Electrofisiologia y Arritmias.

- Jaime Aglero, Especialista en Imagen cardiaca (ecocardiografia).

- Jorge Sanz, Especialista en Hemodinamica

El personal de soporte de la Unidad, vinculado al Servicio de cardiologia esta formado por:
- Nombre y apellidos: Patricia Conejero Ferrer (enfermera)
- Nombre y apellidos: Amor Garcia Banacloy (enfermera)
- Nombre y apellidos: Teresa Sdnchez Gutiérrez (administrativa)

El jefe de Servicio de Cardiologia es el Dr. Luis Martinez Dolz. La supervisora adjunta
de enfermeria de Area del Servicio de Cardiologia es Dfa. Elodia Melis.

El especialista mas vinculado a las cardiopatias familiares en Cardiologia Pediatrica es el
Dr. Eladio Ruiz. La responsable del Laboratorio de CAFAMUSME es la Dra. Aitana Braza Boils.
Los cirujanos cardiacos mas vinculados a las cardiopatias familiares son el Dr Francisco
Valera, el Dr lvan Martin y el Dr Tomas Heredia, siendo el jefe de Servicio el Dr Juan Martinez-
Ledn. Las genetistas mas vinculadas a las cardiopatias familiares son la Dra Teresa Jaijo y la
Dra Raquel Rodriguez. Las especialistas en Metabolopatias mas vinculadas a las cardiopatias
familiares son la Dra M2 Dolores Rausell (de laboratorio) y la Dra Patricia Correcher (de la
Unidad de Metabolopatias). El especialista en Reumatologia mas vinculado a las cardiopatias
familiares es ell Dr José Eloy Oller. La especialista de Radiodiagndstico mas vinculada a las
cardiopatias familiares es la Dra Pilar Calvillo. En Neurologia contamos con la colaboracién
estrecha de la Dra Nuria Muelas y la Dra Teresa Sevilla.

éPor gué me valoran en la Unidad de Cardiopatias Familiares?

La Unidad de Cardiopatias Familiares es una unidad de referencia para el estudio y
tratamiento de enfermedades cardiacas familiares (hereditarias o genéticas). Las
enfermedades que se valoran en la unidad son enfermedades del musculo cardiaco
(denominadas miocardiopatias) y enfermedades arritmicas (denominadas canalopatias)
que aparecen por el hecho de tenerun error genético en un gen. Estas enfermedades
aunque sean genéticas y familiares no suelen estar presentes al nacimiento y se desarrollan
con la edad. Igualmente, hay un grupo de enfermedades de la aorta, que pueden asociar o
no rasgos peculiares en brazos, piernas y articulaciones, de origen genético que
predisponen a la aparicién de aneurismas y diseccién de aorta.

Las enfermedades principales evaluadas en nuestra unidad son:



- Miocardiopatia Hipertrofica

- Miocardiopatia Dilatada

- Miocardiopatia Arritmogénica (derecha o izquierda).

- Otras miocardiopatias: espongiforme, restrictiva idiopatica, amiloidosis, enfermedad de Fabry,
déficit primario de carnitina, déficit de glicosilacion, glucogenosis cardiacas, enfermedades
mitocondriales con afectacion cardiaca...

- Sindrome de Brugada,

- Sindrome de QT largo,

- Sindrome de QT corto

- Taquicardia ventricular catecolaminérgica.
- Trastorno de conduccion progresivo

Puede encontrar material formativo sobre estas enfermedades en la web de la red europea
(http://guardheart.ern-net.eu/patients/disease-specific-brochures/disease-specific-

brochures-es/).

En nuestra web puede encontrar material formativo para pacientes y familiares de su interés.

i Como se realiza el estudio familiar?

Las cardiopatias familiares pueden heredarse de padres a hijos con un patrén de herencia
gue se conoce como Autosémico Dominante, en el que un afectado puede pasar el defecto
genético a su descendencia con un 50% de posibilidades, afectando por igual a hombres y
mujeres. Por este motivo se recomienda realizar una evaluacién cardiolégica a todos los
familiares de primer grado de un afectado. La evaluacion cardioldgica habitualmente
consiste en la realizacién de un ECG y un ecocardiograma con lo que se diagnostica o
descarta la enfermedad con mas de un 90% de posibilidades. Dependiendode la enfermedad
en algunos casos puede recomendarse la realizaciéon de pruebas mas sofisticadas como
electrocardiogramas especiales, prueba de esfuerzo, test de provocacién farmacoldgica o
resonancia cardiaca (véase parte izquierda de la préxima figura). En familias especialmente
complejas los médicos agradecen enormemente la ayuda de los pacientes que se implican
en la confeccion de su propio arbol familiar realizando una verdadera investigacién
genealdgica cardiaca (véase parte derecha de la proxima figura). Si desea implicarse de esta
forma para mejorar el estudio de su familia puede pedirnos que le asesoremos sobre las
fuentes a utilizar poniéndole en contacto con pacientes que lo han hecho previamente.

Las personas que no padezcan la enfermedad en el momento de realizarse la pruebas
podrian desarrollarla dentro de unos afios, por lo que habitualmente se recomienda realizar
una revision cada cierto tiempo. Las revisiones deben realizarse, a ser posible, en los servicios
de Cardiologia de los hospitales de referencia de cada Area de Salud.
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Con frecuencia es necesario que los nifios sean valorados por Cardiologia Pediatrica,
especialmente en el caso de canalopatias y en algunas miocardiopatias. La edad a la que
se comenzaria con el estudio cardiolédgico en nifios depende del tipo de enfermedad y de
como se comporta en esa familia concreta.

Para el seguimiento de familiares que tras un estudio inicial no presentan signos de
enfermedad seguimos las recomendaciones internacionales de forma orientativa. En
miocardiopatias se suele recomendar iniciar el estudio a partir de los 10 afos y en
canalopatias desde el nacimiento. Las revisiones se mantienen cada 3-5 afios hasta los
50-60 anos en miocardiopatias y canalopatias o hasta los 40 aifios en aortopatias, si bien,
en ausencia de otros afectados en la familia y con estudio genético negativo podria
finalizarse antes de esa edad el seguimiento de familiares no afectados.

¢Cuando se realiza un estudio genético?

En los ultimos afios se ha producido una revolucidn tecnoldgica en los estudios genéticos.
Las guias actuales los recomiendan en muchos casos pero siempre individualizamos la
indicacion en funcién de los datos de cada familia.

Los estudios genéticos suelen estar indicados en aquellos casos en los que existe un
diagnéstico definitivo de una determinada enfermedad cardiaca familiar. Habitualmente
se realiza en la persona indice de la familia (el primer afectado que se diagnosticd). El
beneficio de los resultados habitualmente no es para el que se ha solicitado la prueba sino
para los familiares. Permite saber que ramas de la familia son portadoras y cuales no.
Estos resultados tienen importancia para el asesoramiento deportivo, genético y
reproductivo.

A pesar de los avances de la tecnologia, en un porcentaje variable de afectados por una
de estas enfermedades, no somos capaces de identificar una alteracién genética



responsable. El porcentaje de éxito de los estudios genéticos depende de cada
enfermedad, siendo mayor para la taquicardia ventricular catecolaminérgica polimérfica
(80%), la miocardiopatia hipertréfica y la dilatada (alrededor del 60%) y menor para el
sindrome de Brugada (en torno al 20%). A veces identificamos alteraciones genéticas en
las que no queda claro su papel como causa de la enfermedad y no permiten ayudar en el
estudio global de la familia. No encontrar una alteracién genética relevante no excluye la
posibilidad de que se trate de una enfermedad genética, es posible que el gen responsable
no se haya descubierto aun y no haya sido, por tanto, incluido en el andlisis o puede que
las maquinas que utilizamos hoy en dia hayan sido capaces de detectar el tipo de problema
genético subyacente. En ocasiones repetimos estudios genéticos afios después del primer
estudio no concluyente por este motivo. En familiares no tiene indicacién hacer estudios
genéticos si el probando ha resultado tener un estudio no concluyente.

¢ Cuando hacer un estudio de imagen cardiaca avanzada?

La ecocardiografia es la técnica mas util y rapida para el diagndstico de las cardiopatias
familiares junto con el electrocardiograma. Con estas dos técnicas se diagnostican el 90%
de las cardiopatias hereditarias.

La ecocardiografia no solo permite ver los tamafos (forma, grosores y didmetros) de las
valvulas y las cavidades cardiacas, sino también estudiar su funcién de bombeo vy
relajacién en movimiento.

Cuando la imagen no es suficientemente buena, en ocasiones es necesario realizar un
estudio de ecocardiografia con contraste intravenoso o una ecocardiografiiia
trasesofagica, en la que la imagen se obtiene desde mas cerca del corazon, aprovechando
gue el eséfago pasa justo detrds de él. Hay algunas modalidades mas de ecocardiogafia
para situaciones especiales como la ecocardiografia durante el esfuerzo, con medicacion
o la ecocardiografia 3D.

Aun siendo una técnica de uso muy frecuente tiene ciertas limitaciones de calidad de
imagen en general (en personas muy obesas, muy delgadas o con prétesis mamarias, por
ejemplo) o para visualizar determinadas estructuras como el ventriculo derecho o las
grandes arterias.

El Dr Jaime Agliero es nuestro profesional de referencia cuando es preciso realizar una
técnica de imagen avanzada, del tipo de una ecocardiografia avanzada. Para las
resonancias cardiacas y TAC cardiaco contamos con la ayuda de la Dra Pilar Calvillo. La
resonancia cardiaca es una técnica de gran resolucion que no tiene las limitaciones de la
ecocardiografia con la pared costal aunque tiene el inconveniente de la duracion
prolongada de la exploracidn, el escaso espacio entre el paciente y el tubo y el ruido que
se genera, por lo que ocasionalmente puede ser necesario pedirla con sedacién y el
paciente prevee que no va a tolerarla. Ademds cuando se administra contraste, nos
permite saber si existe inflamacién o zonas de endurecimiento (fibrosis) en el corazén. EL
TAC por el contrario es mucho mas rapido, da menos problemas de claustrofobia y no hace
ruido pero el contraste que utiliza es yodado y hay que tener una minima precaucion de
asegurar la ingesta de agua ese dia para evitar complicaciones.



¢ Cada cuando es preciso realizar revisiones con ecocardiografia?

Los cambios en las enfermedades del musculo se producen con lentitud durante afos, por
lo que en los familiares de pacientes que tengan una miocardiopatia es preciso hacer un
seguimiento, pero no es necesario que la ecocardiografia se realice todos los anos. En la
pagina anterior se resumen las recomendaciones sobre la cadencia de las revisiones para
cada una de las enfermedades cardiacas hereditarias.

El corazdn es estructural y funcionalmente normal en las canalopatias o enfermedades
eléctricas cardiacas, como el Sindrome de Brugada y el Sindrome de QT largo, por ejemplo.
En este escenario, la ecocardiografia no ofrece informacién para el diagndstico o el
seguimiento aunque con frecuencia realizamos al menos una ecocardiografia para
verificar que, efectivamente, no hay cardiopatia estructural.

Técnicas diagndsticas especificas

La cartera de servicios de la Unidad de Cardiopatias Familiares es extensa incluyendo las
facilidades de diferentes servicios del hospital, como Cardiologia, Radiologia, Medicina
Nuclear o Anatomia Patolégica. Entre las técnicas diagndsticas especificas destacan las de
imagen cardiaca de Ultima generacidn por ecocardiografia y resonancia cardiaca, las técnicas
invasivas por cateterismos (electrofisioldgicas o hemodinamicos) y la histologia. La Unidad de
Cardiopatias Familiares cuenta con patdlogos expertos en miocardiopatias, como son la Dra
Nuria Manchefo del Servicio de Anatomia Patoldgica , la Dra Pilar Molina y el Dr Carlos
Fernandez del Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses de Valencia.

Consejo Reproductivo Avanzado

Nuestro hospital la Unidad de Reproduccion Asistida actla de referencia en la Comunidad
Valenciana. Cuando los pacientes jévenes de la Unidad de Cardiopatias Familiares expresan
deseos de maternidad/paternidad pueden ser remitidos a la Unidad de Reproduccidn Asistida
para recibir asesoramiento experto sobre las distintas opciones para satisfacer esos deseos.
Se abordan opciones como la adopcion, acogerse al programa de donacién de gametos, la
gestacidn por via natural con sin diagndstico prenatal o la fecundacién in vitro con seleccion
de embriones no portadores de la alteracidén genética que causa la enfermedad en la familia.

Tratamiento Especifico

En la Unidad de Cardiopatias Familiares se disponen de tratamientos especificos invasivos
para el tratamiento de arritmias en adultos.

El Dr Oscar Cano es nuestro referente de la Unidad de Arritmias para el tratamiento invasivo
de arritmias o para el implante de dispositivos en pacientes con cardiopatias familiares. Uno
de los tratamientos especificos diferenciadores de nuestra unidad es la disponibilidad de un
programa de tratamiento de la obstruccion en el tracto de salida del ventriculo izquierdo
para pacientes con limitaciones importantes. Hay dos opciones principales, unaes la
reduccion del grosor por medio de la realizacion de una ablacidn septal alcohdlica y otra es
la realizacién de una intervencién quirdrgica con reseccidon del musculo cardiaco, conocida
como miectomia. La miectomia quirdrgica se realiza por cirujanos expertos (Dr Tomas
Heredia) del Servicio de Cirugia Cardiaca que dirige el Dr. Juan Martinez Ledn (Jefe de Servicio
de Cirugia Cardiaca). Los Dres Ivan Martin y Francisco Valera son referentes en la cirugia de



aorta. Nuestro hospital cuenta ademas con un programa de trasplante cardiaco y
cardiopulmonar con mdas de 15 afios de experiencia. Algunos pacientes (pocos) con
miocardiopatias de causa genética enfases avanzadas de la enfermedad pueden necesitar de
la realizacion de un trasplante cardiaco.

Valoracion prondstica y estratificacion del riesgo arritmico.

Otro de los motivos por los que se remiten pacientes a nuestra unidad es para la valoracién del
riesgo de complicaciones arritmicas futuras en pacientes con cardiopatias familiares.
Dependiendo de la enfermedad que se trate los indicadores que se utilizan para la
estratificacién del riesgo son similares, habitualmente son multiples e incluyen, la edad, la
severidad de la enfermedad, algunos sintomas como la presencia de sincope, la historia familiar
y la alteracion genética. En los casos en los que se considera que el riesgo arritmico es elevado
se indicaria el tratamiento mas adecuado, que en ocasiones supone la colocacién de un aparato
similar a un marcapasos denominado desfibrilador (o DAI).

La Unidad de Cardiopatias Familiares tiene una relacién muy estrecha con el Instituto de
Medicina Legal y Ciencias Forenses de Valencia. En estos centros se estudian los casos de
muerte subita en personas jovenes en los que se diagnostica una enfermedad cardiaca
hereditaria. La Unidad de Cardiopatias Familiares organiza sesiones periddicas
multidisciplinarias en las que se comentan los casos y se deciden las actitudes a seguir en el
estudio familiar y genético en caso necesario.

Cardiopatias familiares y enfermedades multisistémicas

Algunas cardiopatias familiares ocurren en pacientes que padecen miopatias (enfermedades
de los musculos), neuropatias (amiloidosis, por ejemplo), problemas metabdlicos (déficit de la
glicosilacion o deficit primario de carnitina) o enfermedades mitocondriales.

Nuestra relacion con distintos especialistas mencionados antes nos ayuda a dar una asistencia
integrada a nuestros pacientes cuando existe afectaciones extracardiacas.

éPor qué es importante saber realizar RCP?

Cualquier ciudadano puede encontrarse con una persona en situacién de riesgo vital. Cuando
ocurre un atragantamiento es importante que el acompafante sepa reaccionar rapidamente y
mas aun si se trata de una parada cardiorrespiratoria (PCR) para iniciar sin demora varias
tareas: la busqueda de ayuda especializada (112), la busqueda de un desfibrilador
semiautomatico (presente ya en muchas instalaciones) y muy especialmente las maniobras de
reanimacion cardiopulmonar (RCP), mediante el masaje cardiaco y ventilaciones. Si se la RCP
se inicia de manera rapida (en los primeros segundos o minutos) y se accede a un desfibrilador,
el porcentaje de supervivencia puede ser superior al 80%, a veces sin secuelas. Si la RCP no se
inicia agilmente por los observadores y se espera a que lleguen los servicios de emergencias,
el dafio es considerable en caso de supervivencia, especialmente a partir del minuto 6-7.



En los casos en los que hay un diagndstico de cardiopatia existe un mayor riesgo de
parada cardiaca, por lo tanto, aun es mas relevante que el entorno familiar, social y
laboral del paciente tenga conocimientos basicos sobre cémo actuar. La formacion en
RCP es una forma de poder estar preparados para si ocurriera un problema. Aporta
tranquilidad y confort puesto que nos forma y prepara para poder hacer frente a
cualquier situacién de emergencia y riesgo vital y asi poder proteger a las personas de
nuestro entorno.

éDonde puedo acudir para formarme?

Las opciones de formacion son siempre muy amplias y diversas (charlas, cursos, talleres,
etc.). Recomendamos que reciba siempre esta formacidn por profesionales dela salud
acreditados como instructores. Ademds, existen cursos de “Reanimacién
Cardiopulmonar Basica (RCPB) y uso del Desfibrilador Externo Automatico (DEA)” que
reconocen que el alumno tiene conocimientos (tedricos y practicos) suficientes para
poder atender a un paciente en PCR hasta la llegada de los equipos de emergencias.

En una situacidon de emergencia vital los sanitarios de Gerencia de Emergencias 061 que
hay de guardia en la sala del 112 le indicaran que hagan una RCP, mientras ellos le
ayudan a través del teléfono. Lo ideal es que tenga un curso oficial de RCP y esto le dard
mayores conocimientos y seguridad. Aun asi, si no tiene el curso, se le pedira que siga
las instrucciones que los profesionales sanitarios le indiquen.

Existe una cancion de uso libre que se denomina “La Cadena de la Vida” y se cred para
sanitario, realizaron una RCP real. Esta cancidn puede ser visualizada en el siguiente
enlace: https://youtu.be/DC6iRzNo Mc

En cada comunidad autonoma hay una normativa diferente sobre las horas y estructura
del curso para realizar RCP basica y poder usar el desfibrilador. En la Comunidad
Valenciana la legislacion puede visitarse en la publicacion en el DOCV
(https://dogv.gva.es/es/eli/es-vc/d/2017/10/06/159/).


https://youtu.be/DC6iRzNo_Mc

Las opciones para obtener la formacion oficial son muy diversas. Peridédicamente
proponemos cursos a nuestros pacientes y familias para recordar esta formacioén. Le
ponemos algunos enlaces donde puede recabar informacion y presupuestos:

¢ Thinking Health. Enlace Web:
https://www.thinking-health.com

® Emergency Global System. Enlace Web:
https://www.emergencyglobalsystem.com

e Sociedad Espafola de Medicina de Urgencias y Emergencias. Enlace
Web:
https://www.semes.org

e Sociedad Espafola de Medicina Intensiva Critica Y Unidades Coronarias.
Enlace Web:
https://semicyuc.org

¢Qué otras cosas hacemos? Docencia e investigacion.

Es posible que se le solicite su autorizacidn para el uso de sus datos clinicos de forma
anonimizada con fines docentes. El HUPLF es un centro docente adscrito a la
Universidad de Valencia y estd comprometido con la formacidn de personal sanitario
(médicos, enfermeras y auxiliares de enfermeria) generalistas y especialistas. Es
importante destacar que en nuestro centro completan su especializacién mds de 100
especialistas del sistema nacional de formacion MIR.

La Unidad de Cardiopatias Familiares prepara actividades formativas para pacientes y
familiares a las que invita a los pacientes a través de la difusidon que dan las propias
asociaciones de pacientes que estdn mas en contacto con nosotros. También el IIS La Fe
ayuda en la difusién de estas actividades en “Tu hospital Investiga THI”
(https://www.tuhospitalinvestiga.es/es/que-es-thi/)

La Unidad de Cardiopatias Familiares realiza una actividad intensa de investigacion
clinica y de nuevos farmacos aun no disponibles en farmacias de calle (ensayos clinicos).
Es posible le comentemos la posibilidad de ser incluido en algun estudio, si Ud esta de
acuerdo. Todos los estudios y ensayos clinicos pasan por un comité ético y de
investigacion para asegurar que cumple los requisitos de seguridad necesarios.

La participacién en los estudios y ensayos clinicos es totalmente libre y voluntaria. En
cualquier momento, incluso después de la firma del consentimiento, puede abandonar
el estudio.

Los estudios de investigacion son fundamentales para el desarrollo de la atencidn a
nuestros pacientes. Los centros mas prestigiosos tienen siempre una actividad
investigadora muy activa. Tenga en cuenta que los tratamientos que actualmente se le
ofrecen han tenido que pasar por un exigente proceso de investigacidén previamente en
el que han participado otros pacientes con anterioridad.


https://www.thinking-health.com/
https://www.emergencyglobalsystem.com/
https://www.semes.org/
https://semicyuc.org/

Contactos de Asociaciones de Pacientes relacionadas.

Asociaciones de pacientes

ASOCIACION ESPANOLA CONTRA LA MUERTE SUBITA José Duran, AEMS#7: http://
contralamuertesubita.org, ambito nacional, C/ Reus, 19 bajo 32, El Prat de Llobregat

ASOCIACION VALENCIANA DE TRASPLANTADOS DE CORAZON Y PULMON,
AVATCOR: http://www.avatcor.es/2024/index.html, ambito local, direccién Calle Isla
Formentera 46026 VALENCIA

ASOCIACION VALENCIANA DE CARDIOPATIAS FAMILIARES Y MUERTE SUBITA:
https://ceees.com/asociacion-valenciana-de-cardiopatias-familiares-y-muerte-
subita_2023/, ambito local, avefms@gmail.com

ASOCIACION MEMORIAL NACHO BARBERA: https://memorialnachobarbera.com,
memorialnacho@hotmail.com, ambito local, direccién Calle Baix Palancia n. 2
-Urbanizacién El Raco 46600 ALZIRA

AMILOIDOSIS VISIBLE: ambito nacional, 684 624 102,
email: info@amiloidosisvisible.org, www.amiloidosisvisible.org




