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Investigadores de la UGR determinan el gen de
enfermedades responsables del sindrome de
muerte subita cardiaca
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MADRID, 9 Feb. (EUROPA
PRESS) -

’;’ (: . Cientificos del Hospital
" Universitario Virgen de las Nieves
y de la Universidad de Granada

ﬁ (UGR) han determinado qué

mutaciones del gen denominado
KCNH2 son las mas frecuentes en
el Sindrome de QT largo (SQTL),
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.
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Esta enfermedad, explican los expertos, suele afectar a nifios y
adolescentes y, en ocasiones, se confunde con cuadros convulsivos,
diagnosticandose erréneamente como epilepsia.

No obstante, hasta ahora, se han descrito cientos de mutaciones en
doce genes de canales de sodio y potasio principalmente. Asi,
aproximadamente el 75 por ciento de las mutaciones descritas en el
SQTL se encuentran en tres genes, el KCNQ1, el mas frecuente en
otras poblaciones (canal de potasio), el KCNH2 (canal de potasio), y
el 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
idiopatica (pacientes recuperados de una parada cardiaca en los que
no se llega al diagndstico de la enfermedad responsable).

Los cientificos encontraron mutaciones en siete pacientes con
Sindrome de QT largo y en dos con fibrilacién ventricular idiopatica. El
71,4 por ciento de las mutaciones fueron en KCNH2 y el 28,6 por
ciento en SCN5A. Sin embargo, no hallaron ninguna mutacién en
KCNQ1.

Sélo dos de estas mutaciones estaban previamente descritas. De
hecho, una de ellas se ha estudiado 'in vitro' en un vector celular
demostrando definitivamente su implicacion en la etiologia de la
enfermedad, lo que supone una gran aportacion a este campo de
investigacion, en palabras de los autores del estudio.

"El gran interés que tiene el test genético en el abordaje de estas
enfermedades radica en la posibilidad de identificar a sujetos
afectados pero que presenten poca expresion fenotipica, esto es, que
la enfermedad no se manifieste de forma evidente en el
electrocardiograma o las pruebas de imagen", sefialan.

DETECTAR A FAMILIARES PORTADORES

En su opinidn, esto incrementa las posibilidades de detectar a
familiares portadores de la misma enfermedad pero con resultados
poco concluyentes en el resto de pruebas, lo que creen que
representa un gran avance, dado que estas enfermedades genéticas
pueden ser hereditarias.

Pese a lo significativo de estos resultados, los investigadores
advierten de que su trabajo constituye "una experiencia preliminar e
inicial" en Espafia que describe el perfil genotipico de una pequefa
muestra de pacientes. "Es necesaria una colaboracién multicéntrica
para obtener grupos mas amplios y conclusiones extrapolables a la
poblacion general”, concluyen.
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