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I&} Determinan un genotipo de enfermedades causantes del sindrome de muerte subita

Cientificos del Hospital Universitario Virgen de las Nieves y de la Universidad de Granada han
determinado qué mutaciones del gen denominado Kcnh2 son las mas frecuentes en el sindrome de QT,
responsable de la muerte subita por arritmias ventriculares.

Este sindrome es un trastorno de los canales idnicos cardiacos que afecta aproximadamente a una de
cada 2.500 personas, y que puede causar muerte sUbita por arritmias ventriculares, ha informado hoy la
Universidad de Granada en un comunicado.

Esta enfermedad suele afectar a niflos y adolescentes y en ocasiones se confunde con cuadros
convulsivos, lo que a veces lleva a su diagndstico erréneo como epilepsia.

Hasta ahora se han descrito cientos de mutaciones en doce genes de canales de sodio y potasio
principalmente.

En concreto, el 75% de las mutaciones descritas en este sindrome se encuentran en tres genes: Kcnql,
el mas frecuente en otras poblaciones (canal de potasio), Kcnh2 (canal de potasio), y Scn5a (canal de
sodio).

Para llevar a cabo este estudio, los investigadores granadinos trabajaron con nueve pacientes con
criterios diagnosticos de Sindrome de QT largo y 4 pacientes con Fibrilacion Ventricular Idiomatica
(pacientes recuperados de una parada cardiaca en los que no se llega al diagndstico de la enfermedad
responsable) que fueron estudiados en la Unidad de Arritmias del Hospital Virgen de las Nieves junto a
algunos de sus familiares de primer grado.

Los cientificos encontraron mutaciones en siete pacientes con Sindrome de QT largo y en 2 con
Fibrilaciéon Ventricular Idiopatica.

El 71,4% de las mutaciones fueron en Kcnh2 y el 28,6% en Scn5a, mientras que no se hallé ninguna
mutacion en Kenql.

Sélo dos mutaciones estaban previamente descritas, segln la Universidad, que dice que de hecho, una
de estas mutaciones se ha estudiado "in vitro" en un vector celular demostrando definitivamente su
implicacién en la etiologia de la enfermedad, lo que supone una importante aportacion a este campo de
investigacion.

Para ello se ha contado con la colaboracion del departamento de Farmacologia de la Universidad
Complutense de Madrid.

En seis familiares de los 19 estudiados se encontré una mutacion, segun la Universidad.

En conclusion, y a diferencia de estudios previos, el trabajo realizado en Granada ha demostrado que el
estudio genético tuvo una alta sensibilidad para el diagndstico de Sindrome de QT largo, y que el gen
mas frecuentemente mutado fue Kcnh2.

Esto representa una diferencia importante respecto a otras poblaciones, en las que el gen mas
frecuentemente mutado es Kcnql.

-, Publicada el Martes, 29 de Junio de 2010 por Redaccion

Escribe tu comentario. No es necesario registrarse.

http://www .radiogranada.es/modules.php?name=News&file=article&sid=62967

Noticias

Opciones

“4 Imprimir
esta noticia

Envia
esta noticia a
un amigo

Enviar
Correccion

El envio de comentarios no necesita registro previo. Radio Granada S.A. se reserva el derecho a retirar comentarios que
vulneren normas en Aviso Legal. En todo caso, los mensajes son responsabilidad de sus respectivos autores.

Radio Granada S.A ® [2005]

| || Buscar |

La Radio, en directo

B3] - radioGRANADA | ¢

- Radio MOTRIL * |
- Radio GUADIX ‘
- Radio BAZA nidl

+ Carrusel Deportivo
ANADA

-

SEIR Cofrade |«

dial - Cadena Dial "
..;__; - 40 Principales i
MB80: - m80 Radio B
Radioié - Radiolé hd
M,o-. Méxima FM v
radiogranada.es

* Inicio

* Identificarse

* Recomiéndanos

* Buscar

" Blogs

* Titulares del dia
- Titulares en tu e-mail

LiNA RECETA F

* Envia tus noticias

* Emisoras

* Publicidad en radio
* La SER en mp3

* Foros de Opinidn

* Sugerencias

., Noticias en RSS

* Publicidad web

NA SANTA i

EE.cofrade

30/06/2010 11:04



