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RESUMEN

La incorporacién de la inteligencia artificial (IA) en la practica clinica ha generado nuevas herramientas para la busqueda
bibliografica, la organizacién del conocimiento y el apoyo en la toma de decisiones. Sin embargo, su verdadero potencial emerge
cuando se integra en un proceso de razonamiento dindmico, similar al didlogo clinico entre colegas.

A partir de un caso de sincope probablemente arritmico en un paciente joven con corazén estructuralmente normal, se desa-
rrolla un intercambio estructurado con IA orientado al diagnéstico diferencial, el rol del estudio genético y la estratificacién
del riesgo. El analisis incluye la aplicacion de modelos bayesianos para estimar el valor predictivo de los tests genéticos y su
impacto en decisiones terapéuticas como la indicacién de cardiodesfibrilador implantable.

El didlogo pone de manifiesto fortalezas y limitaciones de la IA: facilita el acceso a informacién y la estructuracion del razo-
namiento, pero también evidencia la dependencia de supuestos y la incertidumbre de algunos parametros. En escenarios de
tension, la jerarquizacion de la evidencia y la interpretacion contextual de los datos resultan determinantes.

En conclusién, la IA, integrada en un didlogo clinico, constituye una herramienta valiosa para la exploracién y validacién del
razonamiento médico. No obstante, la decision final contintia sustentdndose en el juicio clinico, que actiia como elemento
integrador frente a la complejidad y la incertidumbre.
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ABSTRACT

The integration of artificial intelligence (AI) into clinical practice has led to the development of new tools for literature
searches, knowledge organization, and decision-making support. However, its true potential emerges when it is integrated
into a dynamic reasoning process, similar to a clinical discussion between colleagues.

Based on a case of probable arrhythmic syncope in a young patient with a structurally normal heart, we developed a struc-
tured conversation with Al that focuses on differential diagnosis, genetic testing, and risk stratification. The analysis applies
Bayesian models to estimate the predictive value of genetic tests and their impact on therapeutic decisions, such as the need
for an implantable cardiac defibrillator.

The conversation highlights the strengths and limitations of Al, as it facilitates access to information and the structuring
of reasoning, while also revealing the reliance on assumptions and the uncertainty of certain parameters. In high-pressure
scenarios, the prioritization of evidence and the contextual interpretation of data prove decisive.

In conclusion, integrating Al into a clinical conversation is a valuable strategy for exploring and validating medical reasoning.
However, the ultimate decision remains contingent on clinical judgment, which serves as a unifying force amid complexity
and ambiguity.
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INTRODUCCION

La incorporacién de la inteligencia artificial (IA) en la
practica clinica admite distintos enfoques. En su forma
mas bésica, constituye una herramienta tutil para la
basqueda bibliografica dirigida y para responder pre-
guntas clinicas especificas. Asimismo, ha demostrado
valor en el ambito de la investigacion y en la redaccion
de textos médicos.

Sin embargo, su mayor potencial no reside en la
provision aislada de informacion, sino en su integraciéon
dentro de un proceso de razonamiento interactivo.
Cuando se la utiliza en un formato de didlogo que
reproduce la discusién entre colegas, la IA permite ex-
plorar hipétesis, ajustar interpretaciones y jerarquizar
evidencia en un contexto clinico definido.

En este sentido, deja de ser un instrumento de con-
sulta para transformarse en un soporte dinamico del
razonamiento clinico, con la capacidad de acompanar,
aunque no reemplazar, el proceso de toma de decisiones.

El objetivo de esta presentacion es analizar, a partir
de un caso clinico ficticio el papel de la inteligencia
artificial integrada en el didlogo médico, destacando
sus aportes, limitaciones y su interaccién con el juicio
clinico.

CASO CLiNICO

Un paciente de 32 afos presenta, mientras caminaba en la via
publica durante una discusién acalorada, un episodio sincopal
sin prédromos, con pérdida de conocimiento. Se recupera
rapidamente ad integrum tras maniobras de asistencia ini-
cial. Es derivado a un centro de alta complejidad. Se decide
la internacién con monitoreo electrocardiografico continuo.

El episodio es definido clinicamente como “sincope pro-
bablemente arritmico”.

Se realiza una evaluacion cardiolégica completa.

En el interrogatorio no refiere ingesta de farmacos,
suplementos vitaminicos, tratamientos hormonales u otras
sustancias. Entre los antecedentes familiares no se registran
enfermedades cardiovasculares ni episodios de muerte sabita.

El examen fisico y el ECG no evidencian alteraciones. El
laboratorio es normal, incluyendo la evaluacién de la funcién
tiroidea.

El eco Doppler cardiaco y la resonancia magnética nuclear
descartan patologia estructural cardiovascular. En la angioto-
mografia coronaria no se evidencian lesiones obstructivas. La
prueba ergomeétrica es normal, alcanzando la carga correspon-
diente a su edad y peso, sin alteraciones en el ECG durante
el esfuerzo ni en la recuperaciéon. Una prueba farmacolégica
con flecainida tampoco muestra alteraciones.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Consulta

En un paciente joven con sincope probablemente
arritmico y corazon estructuralmente normal, ées
correcto considerar como diagnéstico diferencial la
presencia de una canalopatia? ;Cual seria el orde-
namiento de las probables etiologias en términos de
probabilidad?

Respuesta
Si, en este contexto clinico, el diagndstico diferencial
se orienta principalmente hacia canalopatias. Entre
las posibilidades diagnésticas ordenadas en términos
de probabilidad deben considerarse: (1)
e Fibrilacién ventricular idiopéatica
e Sindrome de QT largo (QTL)
* Taquicardia ventricular polimoérfica catecolaminér-
gica (TVPC)
e Sindrome de Brugada
* Sindrome de repolarizacién precoz
e Sindrome de QT corto
La probabilidad relativa depende del contexto cli-
nico, del ECG y estudios complementarios

Consulta
4Alguna consideracién particular respecto a los
sindromes de repolarizacién precoz y QT corto?

Respuesta

La repolarizacién precoz puede representar una
condicién benigna cuando el ECG muestra elevacion del
punto J con segmento ST ascendente en derivaciones
inferiores o laterales. Sin embargo, atin en presencia
de sincope probablemente arritmico, el hallazgo debe
interpretarse con cautela. En estas condiciones, la mor-
fologia del segmento ST y el contexto clinico adquieren
especial relevancia, ya que no basta el hallazgo de un
ECG aislado para establecer la significacion clinica
del patrén. (2)

Respecto al QT corto, su incidencia poblacional es
extremadamente baja.

Consulta
4(El ECG puede ser normal en los sindromes de
QTLy QT corto?

Respuesta

Un ECG basal normal podria no excluir los sindro-
mes de QTL y QT corto, en los que la arritmia ventri-
cular puede ser la primera manifestacion clinica. (3,4)

ROL DEL ESTUDIO GENETICO

Consulta
En la bisqueda de una canalopatia, écorresponderia
solicitar un estudio genético?

Respuesta

En un paciente con sincope probablemente arrit-
mico y estudios iniciales negativos, el implante de un
monitoreo electrocardiografico prolongado constituye
una estrategia razonable para intentar documentar la
arritmia responsable.

En paralelo, puede considerarse la realizaciéon de
un estudio genético si el diagnéstico diferencial incluye
canalopatias hereditarias como:

* sindrome de QT largo
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* taquicardia ventricular polimérfica catecolaminér-
gica

* sindrome de Brugada
Los paneles genéticos suelen incluir genes como:
— RYR2 (asociado a TVPC) (5)
- KCNQ1y KCNH2 (QTL) (6)
— SCN5A (Brugada) (7)

Consulta
6Cudl es la prevalencia de estas tres canalopatias
en la poblacién general?

Respuesta

En la poblacién general, la prevalencia de genotipo
positivo, con o sin fenotipo acompanante, es diferente
para cada una de esas ellas: como aproximacion, QTL
2,5 %, Brugada 0,2 % y TVPC 0,07 %; la penetrancia,
o porcentaje asociado a fenotipo positivo, es en prome-
dio 15 a 20 %, y es mucho mayor en el QTL que en las
otras dos. Esas prevalencias se elevan sustancialmente
cuando consideramos familiares de un caso indice.

En el contexto clinico detallado, la probabilidad de
identificar una variante patogénica es relativamente
baja (aproximadamente 10-20 %), y es frecuente la
identificaciéon de variantes de significado incierto. Por
este motivo, el estudio genético no reemplaza la docu-
mentacion arritmica ni define por si solo la indicacién
de cardiodesfibrilador implantable (CDI). Su principal
utilidad es diagnéstica y en el contexto del estudio
familiar. (8)

PROBABILIDAD Y ANALISIS BAYESIANO

Consulta

(Es posible aplicar un analisis bayesiano para
evaluar el impacto del fest genético en la estrategia
médica?

Respuesta
Conceptualmente, el andlisis bayesiano puede
utilizarse para estimar cémo el resultado de un test

[ ] Paciente 32 afios
A Sincope sibito
sin prodromos

Corazén

t . 1 ({\;) estructuralmente +-~-1
Y normal
g

{ normal

%, Evaluacion
E'—_'] completa
f

@ o Antecedentes
< ﬂ? familiares

negativos

JUICIO CLINICO
Integra la evidencia
y laincertidumbre

modifica la probabilidad de presentar un evento

clinico.

En este escenario podrian aplicarse las siguientes
definiciones:

e Evento a predecir: arritmia ventricular maligna
futura (paro cardiaco resucitado o muerte stbita).

* Pretest: para el caso, es el riesgo basal del presentar
el episodio clinico (arritmia ventricular maligna)
en un paciente con diagnéstico de “sincope pro-
bablemente arritmico y corazén estructuralmente
normal” (fenotipo negativo)

e Test positivo: identificacion de alguna variante
genética patogénica asociada a canalopatias como
predictor del episodio clinico.

En un modelo teérico se pueden aplicar los siguien-
tes valores: (9,10)

e Pretest: 10 %/ 10 anos

* Sensibilidad (S): 60 %

* Especificidad (E): 80 %

El resultado del calculo es:

e Valor predictivo positivo (VPP): 25 %

e Valor predictivo negativo (VPN): 95 %

Es decir que, segtin el célculo, si el fest es positivo, la
probabilidad de experimentar un paro cardiaco resuci-
tado o un episodio de muerte stbita es 25 % a 10 anos;
si el test es negativo esa probabilidad desciende al 5 %.

Consulta

tLos valores calculados, aplican a las tres
canalopatias seleccionadas para la evaluaciéon, Brugada,
QTL y TVPC?

Respuesta

El calculo puede interpretarse como una estimacién
global para una canalopatia en un paciente con sincope
arritmico y corazén estructuralmente normal. Pero la
sensibilidad genética varia mucho segtn el sindrome
y el pretest aplica solo al cuadro clinico descripto. (10)

Para el caso, el VPP y el VPN se ajustan razona-
blemente para Brugada y TVPC, y es aproximado
para QTL debido a su mayor heterogeneidad y menor
expresion fenotipica en ciertos escenarios. Pero el VPP

CANALOPATIAS | A

QT largo Asistente de razonamiento clinico

Brugada [] Organizainformacion

TVPC

FV idiopatica "f-\“ xplora hipbtesis

MIOCARDIOPATIAS
“ELECTRICAS"

Fase precoz

stima probabilidades

LMNA/ FLNC/ DSP
ANALISIS BAYESIANO

Reflejo neurocardiogénico

llustracion central: dialogando con la Inteligencia Artificial. Ver texto para las abreviaturas
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global es comparable entre las principales canalopatias
cuando el pretest clinico es similar.

En conclusién, en QTL el VPP puede ser menor en
escenarios de fenotipo borderline y menor probabilidad
pretest, pero no es intrinsecamente inferior.

SCREENING FAMILIAR EN CANALOPATIAS

Consulta

Suponiendo que, en un familiar sin enfermedad
cardiovascular o antecedentes, se confirme la misma
variante genética que en el paciente o caso indice,
4varian en este dltimo el VPP y VPN?

Respuesta

En este caso el pretest del caso indice es probable-
mente mayor, 15 %, de modo que, manteniendo la Sy
la E, el VPP se eleva al 35 % y el VPN no se modifica,
92 %. (10,11)

Consulta
4Y en el caso del familiar, con genotipo positivo y
fenotipo negativo (G+ / F—), cual es el VPP y el VPN?

Respuesta

El pretest o riesgo de experimentar en el futuro un
episodio de paro cardiaco resucitado o muerte subita
es bajo, tal vez cercano al 3 % a 10 anos, con lo que
el VPP desciende a 9 % a 10 anos y el VPN se eleva a
99 % en igual periodo. (10,11) Debe senalarse que ese
pretest en la poblacién general es mucho menor que
el familiar del caso indice con G+/F—.

Consulta
(Es posible confeccionar una tabla comparativa del
analisis bayesiano en los tres escenarios considerados?

Respuesta

Si, por supuesto. (Tabla 1). El analisis bayesiano
en estos escenarios, caso indice segan familiar, con
genotipo positivo o negativo, y familiares con genotipo
positivo pero fenotipo negativo, se basa en supuestos
inciertos; por ello, las estimaciones numéricas son li-
mitadas. Su utilidad es fundamentalmente conceptual
en la interpretacion probabilistica, que habitualmente
fundamenta la toma de decisiones en la clinica.

TEST GENETICO: CONSISTENCIA EN LA ESTIMACION DEL
RIESGO

Consulta
4Qué tan confiable es el calculo del VPP y VPN
resultante del analisis bayesiano?

Respuesta

En canalopatias hereditarias como sindrome de
QTL, Brugada o TVPC, la sensibilidad de los tests
genéticos, derivada de series de centros especializados
con pacientes fenotipicamente claros, se considera re-
lativamente confiable; por el contrario, el pretest y la
especificidad estimada a partir de estudios poblaciona-
les de baja prevalencia son mucho mas inciertos. Esta
incertidumbre impacta principalmente en la estimacién
del VPP y VPN que pueden variar significativamente
segun la poblacion y la definicién del fenotipo. (11,12)

Consulta

De modo que aun habiendo calculado en el caso
indice un VPP cercano al 25 % a 10 anos, épodria no
quedar justificada la indicacién del CDI?

Respuesta

Aunque un VPP calculado pueda indicar un riesgo
elevado (= 25 %) en escenarios modelizados), por las
razones ya comentadas debe interpretarse como una
guia relativa y no como un riesgo absoluto. La decision
clinica, como la indicacién de CDI, debe combinar
la evidencia fenotipica con la incertidumbre de los
parametros genéticos y clinicos, reconociendo que, si
bien la sensibilidad genética mantiene una robustez
mayor, los otros factores estadisticos son de menor
confiabilidad. (13)

Consulta
Entonces, éla conclusion seria...?

Respuesta

La genética informa y refuerza sospechas diagnos-
ticas, pero el riesgo absoluto de muerte stibita o paro
arritmico, sospechado clinicamente, sigue siendo el cri-
terio principal para indicar CDI. Esto es precisamente
lo que justifica la observacién: “el calculo bayesiano
puede mostrar un VPP elevado, pero la decisién tera-

Tabla 1. Andlisis bayesiano de la probabilidad de eventos arritmicos graves a 10 anos en el caso indice con genotipo positivo y fenotipo
positivo, (G+/F+), segun el estado genético del familiar, genotipo negativo (G-) o positivo (G+), y en el familiar con genotipo positivo,
fenotipo negativo (G+/F-) La probabilidad pretest difiere entre escenarios, mientras que la sensibilidad y especificidad se consideran
constantes. En consecuencia, el valor predictivo positivo (VPP) y el valor predictivo negativo (VPN) varian en funcion del riesgo basal.

Pre test (%) Sensibilidad (%) Especificidad (%) VPP (%) VPN (%)
Familiar G+/F- 4 60 80 9 99
Caso indice G+/F+ (familiar G-) 10 60 80 25 95
Caso indice G+/F+ (familiar G+) 15 60 80 35 92



INTELIGENCIA ARTIFICIAL Y SINCOPE / Arturo Cagide y cols.

155

péutica requiere evidencia fenotipica directa, porque la
genética sola no garantiza el riesgo absoluto”.

El paciente presenté un sincope sin prédromos
mientras caminaba con estrés emocional asociado,
con recuperacién espontanea y estudios estructurales
y electrocardiograficos normales, sin antecedentes
familiares de muerte stbita. En una primera aproxi-
macion, este cuadro podria clasificarse como “tal vez no
muerte stibita”, ya que no hubo fibrilacién ventricular
ni paro cardiaco resucitado registrado. En consecuen-
cia, la indicacién de CDI no esté4 justificada de manera
automatica segtn las guias. El estudio genético puede
ayudar a confirmar el diagnéstico y orientar la vigilan-
cia familiar, pero la decision terapéutica debe basarse
principalmente en el fenotipo clinico (cuadro clinico) y
la documentacion de arritmia, recomendandose moni-
torizacion con registro electrocardiografico continuoy
seguimiento estrecho hasta la aparicién de un eventual
episodio documentado de riesgo. (10-12)

Consulta
Con el familiar, écudl es la conducta?

Respuesta
En un familiar de primer grado con evaluacion car-
diolégica negativa, portador de la variante (G+/F—),
la conducta recomendada consiste en: (10)
* seguimiento clinico periédico
* educacién sobre sintomas de alarma
* control precoz de la fiebre
* evitar farmacos proarritmicos (especialmente en el
sindrome de Brugada y QTL)

MIOCARDIOPATIAS CON FASE ELECTRICA PRECOZ

Consulta

(Es posible que una miocardiopatia estructural
con cambios minimos no detectables por los métodos
habituales debute inicialmente con arritmias graves?

Respuesta

Si, algunas miocardiopatias pueden presentar una
fase eléctrica precoz, en la cual la inestabilidad eléctrica
precede a la manifestacion estructural evidente.

Esto puede observarse en: (13)

* miocardiopatia arritmogénica
* miocardiopatia dilatada asociada a las variantes

LMNA, FLNC o DSP.

En estos casos, alteraciones celulares o fibrosis
microscépica pueden generar arritmias antes que las
técnicas de imagen detecten cambios estructurales.

De las canalopatias a las miocardiopatias

Consulta

Dejando ahora de lado la posibilidad que se trate
de una canalopatia, {puede una miocardiopatia estruc-
tural con cambios minimos no detectables debutar
inicialmente con un episodio arritmico como el caso
que motiva esta discusion?

Respuesta

Nuevamente, hay miocardiopatias estructurales
que pueden debutar con arritmias incluso antes de
que las alteraciones estructurales sean evidentes por
ecocardiografia convencional.

Existe una fase eléctrica precoz en algunas mio-
cardiopatias donde la alteracién celular (fibrosis
microscépica, desorganizacion miocitaria, alteracion
desmosdémica) genera inestabilidad eléctrica antes
de que la imagen muestre enfermedad estructural
clara. (13)

Consulta
4AUn con resonancia cardiaca normal?

Respuesta

Si, puede haber fibrosis microscépica no detectable
por realce con gadolinio o alteraciones celulares meno-
res (desmosomas, citoesqueleto).

Consulta
4Qué tan frecuente es que en esta fase se presenten
arritmias graves?

Respuesta
Puede ocurrir, pero es poco frecuente.

Consulta

Poniendo blanco sobre negro, éen el caso clinico pre-
sentado, écorresponde investigar variantes genéticas
asociadas a las miocardiopatias senaladas?

Respuesta

Las guias recomiendan que el estudio genético sea
dirigido al fenotipo clinico sospechado. La utilizacion de
paneles amplios sin un fenotipo sugestivo, por ejemplo,
incluyendo genes de miocardiopatia en un paciente sin
alteraciones estructurales, incrementa la deteccion de
variantes de significado incierto sin mejorar el rendi-
miento diagnéstico. (14)

MIOCARDIOPATIAS, TEST GENETICO Y DECISION
MEDICA

Consulta

Dejando de lado las “miocardiopatias en fase eléc-
trica inicial”, éel limitado valor del estudio genético
con el cual concluyé la discusion a propdsito de las
canalopatias, es aplicable a las miocardiopatias en
general?

Respuesta

La utilidad clinica de la genética en canalopatias
no es extrapolable a la enfermedad miocardica estruc-
tural. En miocardiopatias, el genotipo puede tener
impacto en el prondstico y en la estrategia terapéu-
tica individual. El rendimiento, particularmente en
el diagnéstico, es de 30-60 %, y en las canalopatias
mucho menos. (15)
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Consulta
4Un ejemplo concreto de indicacién de CDI con
aporte real del estudio genético?

Respuesta

Un ejemplo concreto puede ser la miocardiopatia
dilatada asociada a mutaciones patogénicas como
LMNA. Por ejemplo, un paciente puede tener fracciéon
de eyeccion ventricular izquierda (FEVI) de 40-45 %
y no cumplir criterios clasicos de CDI por funcién ven-
tricular, pero si se identifica una variante patogénica
como LMNA, especialmente si coexiste taquicardia
ventricular no sostenida o trastornos de conduccion, el
riesgo arritmico es significativamente mayor. Bajo estas
circunstancias, las guias contemplan, en prevencion
primaria, la indicacién de CDI aun con FEVI>35 %.
En este caso, el resultado genético modifica de manera
directa la decision terapéutica. (16)

Consulta
(El screening familiar en las miocardiopatias im-
pacta en la decisiéon médica?

Respuesta

En el screening familiar el impacto es mayor: en
el caso de la miocardiopatia hipertrofica, la miocar-
diopatia dilatada o la miocardiopatia arritmogénica,
identificar una variante patogénica permite dar de alta
a los no portadores y concentrar el seguimiento en los
portadores, optimizando riesgo, controles y recursos.

Debe senalarse que, la historia familiar de muerte
subita, si bien aumenta el riesgo previo, no sustituye al
fenotipo para estratificar riesgo individual. (15)

EL PROBLEMA DE LA MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA

Consulta

4Por qué la indicacion de CDI, soportada en parte
por el estudio genético en miocardiopatias dilatadas con
determinadas variantes, fracas6 en la miocardiopatia
hipertréfica?

Respuesta

En la miocardiopatia hipertréfica el enfoque de
indicar CDI segtn el genotipo no prosper6 porque
existe gran heterogeneidad genética, penetrancia va-
riable y ausencia de un gen consistentemente asociado
a alto riesgo arritmico. El riesgo de muerte subita se
correlaciona mejor con el fenotipo estructural (sincope,
espesor, fibrosis, realce con gadolinio) que, con la va-
riante genética en si, por lo que el genotipo no aporta
suficiente valor predictivo incremental para guiar la
indicacién de CDI. (13)

Consulta

Lo que ocurrié con la miocardiopatia hipertroéfica,
referente a la ausencia de utilidad del estudio genético
en la estratificacion pronostica, épodra ocurrir en un
futuro con la miocardiopatia dilatada con variante

genética LMNA u otras? ¢Es tan sélida la evidencia
para descartar esa posibilidad?

Respuesta

Lo ocurrido en la miocardiopatia hipertrofica,
donde el estudio genético no demostré utilidad para
la estratificacién prondstica, podria en teoria repe-
tirse en la miocardiopatia dilatada asociada a LMNA.
Aunque existe una asociaciéon consistente con mayor
riesgo arritmico, la evidencia proviene principalmente
de cohortes observacionales de centros especializados,
por lo que no puede descartarse que el valor predictivo
real sea menor en poblaciones mas amplias y menos
seleccionadas. (16)

Consulta

En conclusién, tanto en el caso indice como en el
screening familiar éel aporte del test genético es su-
perior en las miocardiopatias en comparacién con las
canalopatias?

Respuesta
Si, la utilidad clinica es claramente superior en las
miocardiopatias. (15)

VARIANTE GENETICA, PENETRANCIA Y EXPRESIVIDAD

Consulta

A lo largo de la discusiéon qued6 claro que, para
cualquier fest genético la sensibilidad del test, explorada
en series de casos de centros de genética, es un dato
de mayor firmeza que la especificidad, parcialmente
evaluada en estudios poblacionales.

Pero, ademas, en un determinado fenotipo la detec-
ci6én de una variante genética lleva implicita la presen-
cia de los otros determinantes, genéticos y epigenéticos,
condicionantes de la penetrancia y expresividad. (Es
correcta esta afirmacioén?

Respuesta

Que, para cualquier fest genético la sensibilidad,
estimada en series de casos provenientes de centros
especializados, es un dato relativamente més firme que
la especificidad, parcialmente evaluada por la escasez
de estudios poblacionales bien disenados y de grandes
dimensiones, es una conclusién que debe ajustarse;
incluso la sensibilidad debe interpretarse con cautela
por los sesgos de seleccién propios de estas series.

Por otro lado, es correcto senalar que, para un
determinado fenotipo, la detecciéon de una variante
genética implica la coexistencia de otros determinantes
genéticos y epigenéticos que condicionan la penetrancia
y expresividad del rasgo clinico. Estos factores, que con-
tribuyen a la expresion del fenotipo y en parte explican
la sensibilidad observada en las series clinicas, no son
evaluados por el fest genético en si mismo, que se limi-
ta a identificar solo la presencia de una determinada
variante. En consecuencia, el rendimiento diagnéstico
observado en poblaciones seleccionadas puede no ser
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directamente extrapolable a otros contextos clinicos o
poblacionales. (17)

Con el nivel actual del conocimiento, puede concluirse
que canalopatias como el sindrome de QT largo, la TVPC
y sindrome de Brugada, son enfermedades genéticas con
herencia mendeliana, para las cuales se han identificado
mutaciones en genes especificos. Sin embargo, su compor-
tamiento clinico no sigue un patrén mendeliano estricto
debido a la penetrancia incompleta y la influencia de
multiples factores modificadores, lo que limita el valor
predictivo de estas variantes en forma aislada.

Consulta

En términos comparativos, éexisten diferencias en
la penetrancia entre las canalopatias y las miocardio-
patias?

Respuesta

La penetrancia es menor y més variable en las
canalopatias, intermedia en la miocardiopatia arrit-
mogénica, y alta y mas constante en LMNA, lo que se
traduce en distinto valor predictivo de las variantes,
por lo que el impacto clinico es claramente diferente.

En definitiva, la genética tiene alto valor diagnés-
tico, pero valor limitado para estratificacion arritmica
cuando el fenotipo esta ausente. Un caso particular
es el familiar del caso indice G+ / F— en una familia
con antecedentes de muerte stbita donde el riesgo es
elevado.

INTERPRETACION FINAL DEL CASO CLiNICO

Decision del grupo tratante
Regresando al caso que motiv6 este dialogo, el

estudio del panel genético revel6 una variante de sig-

nificado incierto.

Para la toma de decisiones, la problematica se
centra en como interpretar el episodio de pérdida de
conocimiento como elemento condicionante de la es-
trategia a seguir. (18-20)

En este sentido, pueden plantearse dos escenarios
posibles:

1) Considerar el episodio como un evento arritmico
grave, eventualmente una fibrilacién ventricular
idiopatica, lo que ubicaria al paciente en un escena-
rio de prevencion secundaria. Bajo esta interpreta-
cion, las guias respaldan la implantaciéon del CDI.

2) Considerar el episodio sincopal de causa arritmica
probable pero no segura, lo que ubica el cuadro
en un contexto de prevencién primaria de muerte
stbita. En este caso, la conducta seria indicar con-
troles periddicos, tratamiento con betabloqueantes
e implantar un dispositivo de registro electrocardio-
grafico prolongado.

El grupo tratante considera como mas probable esta
segunda posibilidad.

Ambas interpretaciones son posibles. Sin embargo,
si el grupo tratante considera el episodio dudosamente
arritmico, la decisién adoptada resulta razonable.

CONCLUSIONES SOBRE EL DIALOGO

La dindmica del didlogo pone en evidencia varios as-
pectos centrales del razonamiento clinico asistido:

* Definicion precisa del problema
La formulacién inicial de la pregunta constituye un
paso critico, ya que delimita el campo de analisis y
orienta todo el desarrollo posterior. Una pregunta
bien construida permite focalizar la discusién y
evita desviaciones hacia escenarios clinicos no per-
tinentes.

* Valor de la repregunta como herramienta
cognitiva
La repregunta no solo cumple una funcién aclara-
toria, sino que acttia como un mecanismo activo de
validacién y correccion. A lo largo del intercambio,
permite detectar ambigiiedades, ajustar supuestos
implicitos y redefinir el marco interpretativo cuan-
do es necesario.

* Coherencia interna del razonamiento
Lalinea argumental se mantiene consistente duran-
te todo el didlogo, sin contradicciones conceptuales
relevantes. Esto refleja una progresion légica en la
construccién del conocimiento, donde cada respues-
ta se integra con las anteriores.

* Sustento bibliografico
Los conceptos desarrollados encuentran respaldo
en la bibliografia citada, lo que otorga solidez al
intercambio. La evidencia no se presenta de manera
aislada, sino integrada al razonamiento clinico.

* Jerarquizacion de la evidencia en situaciones
de incertidumbre
Se identifica un punto de tensién cuando el anali-
sis bayesiano sugiere una probabilidad elevada de
eventos clinicos graves que podrian justificar inter-
venciones mayores como el CDI. En este escenario,
el proceso deliberativo no se limita al resultado
cuantitativo, sino que jerarquiza criticamente la
calidad de la evidencia subyacente, priorizando las
guias de practica clinica por sobre estimaciones
basadas en parametros con mayor incertidumbre
(pretest, especificidad).

* Integracion entre datos, contexto y fisiopa-
tologia
El didlogo muestra que los datos (clinicos, genéti-
cos y estadisticos) no son interpretados de manera
aislada, sino integrados en un escenario clinico mas
amplio. Su significado depende del contexto en el
que se interpretan y de los supuestos que los sus-
tentan. Incluso cuando son técnicamente correctos,
pueden ser incompletos o inducir a conclusiones
parciales si no se integran criticamente.

* Centralidad del juicio clinico
Finalmente, el proceso pone de manifiesto que,
aun en presencia de herramientas analiticas
avanzadas y evidencia bibliografica, la decision
médica se sustenta en la interpretacién clinica
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global del caso. El juicio del equipo tratante actaa
como elemento integrador y ordenador frente a
la incertidumbre.

En conjunto, el didlogo ilustra un modelo de ra-
zonamiento clinico en el que la interaccién entre
pregunta, evidencia, analisis cuantitativo y juicio
médico permite construir una decisiéon prudente,
evitando tanto la sobreinterpretacion de los datos
como su subutilizacion.
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