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Resumen

Introduccién y objetivos. Las mutaciones en el gen de lalamina (LMNA) pueden causar distintos fenotipos
(laminopatias). Uno de estos, se caracteriza por provocar trastornos de conduccion, arritmias ventriculares,
fibrilacion auricular, miocardiopatia dilatada (MCD) y muerte sibita a edad temprana. La mayoriade los
pacientes terminan en trasplante cardiaco (TC) y se recomienda el implante de desfibriladores (DALI), incluso
antes de que desarrollen disfuncién ventricular grave. REDLAMINA se cred para evaluar |as caracteristicas
clinicas, tratamiento y pronostico de los portadores de mutaciones en LMNA en nuestro paisy alertar sobre
su diagnastico.

M étodos. Se analizaron retrospectivamente las caracteristi cas basal es (arboles geneal 6gicos), tipo de
mutacién y evolucion -muerte, arritmias ventriculares/descarga apropiada de DAI, TC, eventos
cerebrovasculares (ECV), embolias periféricas- de portadores de mutaciones en LMNA seguidos en 7
hospital es terciarios espariol es.

Resultados: Se describen |os resultados de los primeros 100 pacientes incluidos en €l registro: 36 indicesy
64 familiares (36 familias). Edad mediana de diagndstico: 41 afios (28-52), 53% eran mujeres. Siete familias
con mutaciones tipo truncamiento y 29 tipo missense. La mutacién més frecuente detectada fue p.Arg190Trp.
La media de seguimiento: 5 afios (+ 3). En los 36 casos indice, laclinicainicial fue insuficiencia cardiaca
(1C) (70%) seguido de sintomas relacionados con arritmias (20%): pal pitaciones, sincope, etc. LaFEVI
media en los casos indice fue de 39% (+ 5). De los casos indice, 26 (72%) presentaron eventos adversos
durante el seguimiento (12 TC, 9 descargas de DAI, 3 embolias periféricasy 2 ECV). De estos individuos, 3
presentaron un segundo evento adverso en el seguimiento (3 TC). Delos familiares, 11 (17%) presentaron
eventos adversos durante el seguimiento (3 TC, 2 ingresos por IC, 1 MS, 2 descargas apropiadas de DAI, 1
ECV).

Conclusiones: LaMCD secundariaa mutaciones en el gen LMNA tiene una alta penetranciay asocia un mal
prondstico durante el seguimiento, a expensas de TC y eventos arritmicos, en ausencia de disfuncién
ventricular grave. Los datos preliminares no aportan diferencias pronosticas de acuerdo al tipo de mutacion.
L a deteccion precoz de portadores es fundamental para adoptar medidas preventivasy realizar consgjo
genético, por lo que es necesario tener en mente este diagnostico ante pacientes con MCD.



