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Resumen

Introduccion y objetivos. Las desminopatias son un grupo de enfermedades raras por mutaciones en el gen
de la desmina, autosdmicas dominantes, caracterizadas por miopatia esquel éticay miocardiopatia con
arritmias o trastornos en la conduccién. Nuestro objetivo es analizar € genotipo y fenotipo de nuestros
pacientes. L as series publicadas incluyen habitualmente muy pocos pacientes.

M étodos: Se han estudiado dentro de una Unidad de Cardiopatias Familiares con 432 familiasy mas de
1.000 pacientes, aquellos con mutacion en desmina, mediante estudio clinico completo y andlisis molecular.

Resultados: Hemos estudiado 8 pacientes con desminopatia en 4 familias, identificando 2 mutaciones
patogénicas: 1367F y P419S. 2 familias comparten la mutacion 1367F. Predominan los varones (5), con edad
media al diagnostico 33,2 + 7,5y a seguimiento 42,8 + 13,6 y ausenciade FRCV (HTA, DM, DLP). 2
familias tienen antecedentes familiares de muerte sibita. Laforma de presentacion y laclinica es disnea/IC
asociada a trastornos de la conduccion AV. Grado funcional NHY A promedio de I1. El 25% (2) han
presentado FA. Aumento de CK en sblo 2 pacientes El sexo masculino se asocia a una miocardiopatia
significativamente mas severa que las mujeres. El patron ecocardiografico comun es el de una miocardiopatia
restrictiva, con grosor miocardico normal o hipertrofialeve (12,6 + 2,4 mm) y, salvo un varén portador de la
mutacién 1367F, presentan funcién VI conservada. Todos han precisado marcapasos por bloqueo AV
avanzado, 1 (vardn) terapia de resincronizacion cardiaca por disfuncion VI severay 2 DAI por TVNS. El
grado de miopatia esquel ética es variable, presentando debilidad y atrofia muscular distal y progresivade
MMII. Un varén presenta compromiso de muscul os respiratorios. Se objetiva una muy elevada penetrancia
familiar apartir de la 32 década, con expresion severa en varones jovenes (diagnostico 24-36 a). Se conocen
pocos datos de las 2 mutaciones, solo han sido descritas en la literatura en 1 familia cada una.

Conclusiones: Las desminopatias presentan en nuestra serie un patrén comun de af ectacion cardiaca,
independientemente de la mutacion, caracterizado por miocardiopatia restrictiva con BAV avanzado e IC en
la 3%-42 década, requiriendo todos implante de marcapasos y algunos DAI. La afectacion es mas precoz y
severa en varones, teniendo una elevada penetrancia.



