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Resumen

Introduccién y objetivos. Laidentificacion de mutaciones fundadoras de un area geografica permite
emplearlas como cribado poblacional. Tras laidentificacién de la mutacién maligna en € gen fosfolamban
(PLN) R14del causante de miocardiopatia arritmogénica en nuestra region, establecer ladata del primer
fundador afinales del siglo XVI se decide poner en marcha un proyecto de busgueda poblacional de
portadores en riesgo

M étodos: El programa consta de 4 fases. (1) Identificacion de candidatos en la zona geogréfica. Los criterios
fueron: historia de sincope, QRS de bajo voltagje, arritmias ventriculares, extrasistolia ventricular frecuente,
miocardiopatia, antecedente familiar de muerte stbita o portar un apellido caracteristico asociado ala
enfermedad. (2) identificacion de ECGs digitales con QRS de bagjo voltgje. (3) Estudio genético del gen PLN
en individuos seleccionados en fases 1, 2 y en pacientes remitidos a unidad de cardiopatias familiares con
diagnostico de miocardiopatia dilatada o arritmogeénica. (4) Integracion de los positivos en un macroarbol
geneal égico.

En esta comunicacion se presentan |os resultados preliminares (viabilidad y protocolo).

Resultados: Se recogieron los ECGs digitales (235,796) realizados en los Ultimos 6 afios. Se desarrollé un
softwar e especifico (Matlab) paramedir el QRS y medir el rango maximo de amplitud de Ry S de cada
derivacion, y e maximo rango del grupo de derivaciones. Se obtuvieron 4 variables 2 intralead y 2 interlead.
Se clasificaron todos |os ECGs automati camente de acuerdo con estas variables de voltaje del QRS. Se
visualizd 1 por 1 por un cardidlogo todos los ECGs con un 0,5% de menor amplitud y finalmente se
obtuvieron 1.019 ECG de bajo voltgje. Se identificaron los individuos por apellidos y por localidad. El
estudio de ladistribucion de apellidos y localidades de los ECGs mostré un predomino de individuos con €l
apellido caracteristico con ECG de bajo voltaje. Hubo 258 ECG con el apellido asociado ala cardiopatia, de
los cuales el 78% se encontraban en el 50% de voltaje inferior. Los resultados preliminares de implantacion
de este programa han permitido diagnosticar a 25 portadores de la mutacién

Conclusiones: El estudio multidisciplinar para el cribado de mutaciones fundadoras permite la identificacion
de portadores genéticos en riesgo. Ha sido posible desarrollar una herramienta informética efectiva que
permite el andlisis masivo de ECGs digitales.



