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Resumen

Introduccion y objetivos: En € afio 2007 se detectaron en Gran Canaria 200 portadores de una mutacion en
el gen RyR2 (fig.). Dicha mutacion habia producido 35 muertes subitas (MS) en menores de 30 afios. La
puesta en marcha de un protocolo ha hecho que tras 8 afios de seguimiento no se hayan producido nuevos
eventos de MS en estafamilia. Dadas |as caracteristicas geogréficas de nuestra comunidad auténoma,
creemos gue se deberian revisar |os protocol os de actuacion con respecto al diagndstico genético. El objetivo
fue detectar posibles mutaciones patogénicas para cardiopatias familiares que se repitan en familias
aparentemente sin conexion en nuestra comunidad auténoma, y revisar |os protocol os de actuacion.

M étodos: Entre 2011 y 2016, en nuestros Centros se ha solicitado estudio genético a todos |os pacientes o
familiares con sospecha de una cardiopatia familiar. Cuando se detectaban mutaciones se realizaba un estudio
bibliografico y de cosegregacion familiar con €l fin de confirmar su patogenicidad.

Resultados: Hemos encontrado |as siguientes familias con mutaciones patogénicas (tabla). 27 familias con
15 mutaciones con patogenicidad demostrada. Las 2 familias con una mutacion en TNNI 3, tienen una
variacion idéntica. Sin embargo no se ha podido establecer en la actualidad ninguin vinculo familiar entre las
dos. Desde e diagndstico del primer portador (2012), se haregistrado al menos una muerte stibita recuperada
en estas familias (2014-51 afos). Las 2 familias con sindrome de Brugada con mutacion en SCN5A, tienen
también exactamente la misma. Tampoco se ha podido establecer ningun vinculo familiar entre las dos.
Desde el diagndstico del primer portador (2012), se haregistrado al menos una muerte stbita no recuperada
en estas familias (2014-33 afios). Las 11 familias con miocardiopatia dilatada comparten la misma mutacion
en EMD, estando actualmente trabajando en el estudio familiar.
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Conclusiones: La deteccién genética precoz de las cardiopatias familiares y larealizacion de un estudio
familiar exhaustivo debe formar parte del protocolo de estudio de estas patol ogias, ya que ahi radicala clave
de la prevencion en posibles portadores. Debido alainsularidad de nuestra region, es frecuente la aparicion
de varias familias grandes con ancestros comunes, 10 que nos obliga a establecer un registro de las
mutaciones detectadas, asi como la creacién de unidades de seguimiento de cardiopatias familiares.




