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Resumen

La muerte slibita cardiaca de una persona joven y aparentemente sana es un hecho que produce un gran
impacto socia y familiar. El Sindrome de Brugada (SB) y € Sindrome de QT largo tipo 3 (QTL-3) son
ejemplos de cardiopatias congénitas, que su desencadenamiento suele ocurrir en el reposo. Alrededor del 20-
25 % delos casos de QTL-3 y SB se han asociado a alteraciones en un gen SCN5A. Cuando una alteracién
ocurre en mas del 1 % de la poblacion se considera la existencia de un polimorfismo, que puede o no tener
implicaciones fenotipicas, patoldgicas o incluso protectoras ante una mutacion. No obstante, en nuestro pais
no es conocida la distribucion polimérfica del gen SCN5A relacionado con estas dos patologias. El objetivo
de este estudio fue analizar la presencia de alteraciones genéticas y polimorfismos en el gen SCN5A
codificante para el canal de sodio cardiaco NaV 1.5 en individuos sanos menores de 30 afios y deportistas. Se
realizd un estudio electrocardiogréfico y ecocardiografico a 30 individuos. Ademas, tras consentimiento
informado, se realizd un estudio genético basado en técnicas de amplificacion de DNA y secuenciacion
directa bidireccional del gen completo. Los estudios electrocardiogréfico y ecocardiogréfico no mostraron
alteraciones indicativas de patologia cardiaca. El estudio genético determino la presencia de los siguientes
polimorfismos sin cambio de aminoécido en € canal Nav 1.5: A29A (71,9 %), E1051E (37,5 %), A1180A
(3,1 %), S1502S (3,1 %), D1531D (3,1 %), E1773E (3,1 %), D1819D (53,1 %) y 11948l (3,1 %). También se
detectaron variaciones nucleotidicas con cambio de aminoacido: A60P (3,1 %), H558R (53,1 %) y S1103Y
(6,25 %) y unavariacion intrénica G3518+10c>t (3,1 %). Todos los polimorfismos encontrados se han
descrito en diferentes poblaciones Este estudio describe por primera vez un mapa de polimorfismos asociados
al canal SCN5A relacionado con SB y €l QTL-3 en poblacion sana de nuestro pais.
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