Rev Esp Cardiol. 2019;72(Supl 1): 917

Revista Espaiiola de Cardiologia

6044-384. ENFERMEDAD VENOOCLUSIVA PULMONAR HEREDITARIA EN
PACIENTES IBERICOS DE ETNIA GITANA: CONTROVERSIAS DEL
ASESORAMIENTO GENETICOY SU IMPACTO EN LA PERPETUACION DE LA
ENFERMEDAD

Maria José Cristo Roperol, Jair Tenorio Castario?, Carmen Pérez-Olivares Del gad03, Agueda Aurtenetxe Pérez3, Paula Navas Tejedor
4 Ignacio Hernandez Gonzd e2°, Pedro Bedate DiazG, Addison Julian Palomino Doza’g, Fernando Arribas3 y Pilar Escribano Subias?’,
del 1Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla, 2Hospital Universitario La Paz, Madrid, 3Hospital Universitario 12 de Octubre,
Madrid, 4Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid, SFundacién Jiménez Diaz, Madrid y SHospital del Oriente de
Asturias, Fundacién Francisco Grande Covian, Corvera de Asturias (Asturias).

Resumen

Introduccién y objetivos. La enfermedad venooclusiva pulmonar (EVOP) es unarara forma de hipertension
pulmonar de mal prondstico y dificil diagndstico. La mutacion fundadora en e gen EIF2AK4 ha sido descrita
en pacientes de etnia gitana con EVOP familiar. El objetivo principal vaa ser la descripcion de una cohorte
de pacientes ibéricos de etnia gitana con EVOP'y de las controversias en el cribado familiar.

M étodos: Pacientes con EVOP familiar desde noviembre de 2011 a febrero de 2019. Los datos clinicosy de
supervivencia fueron obtenidos del registro nacional de hipertension arterial pulmonar. El andlisis genético
de lamutacion EIF2K A4 fue realizado en los pacientes indice y familiares. Se haanalizado €l fenotipo y los
determinantes socioculturales que podian influir en el curso y la propagacion de la enfermedad.

Resultados: Seincluyeron 13 casos indices, todos de etnia gitana y todos con la mutacion fundadora p.
Prol115L eu en el gen EIF2AKA4. El cribado genético de familiares revel 6 74 pacientes heterocigotos parala
mutacion y 13 homocigotos, de estos ultimos, 10 afectados por laenfermedad y 3 no afectados en la
evaluacioninicial (7, 28 y 38 afos de edad). Mas de la mitad de los familiares, incluida una familia completa,
rechazaron el cribado genético. La supervivencialibre de trasplante o muerte fue de 77,3y 52,4% alos 1y 3
anos respectivamente.

Caracteristicas basal es de pacientes homocigotos para EV OP hereditaria

Total n=23

Edad en afios (DE) 23,6 (11,8)

Sexo masculino, % 52,2



Clase funcional NYHA I11-1V, % 85

Resistencias vasculares pulmonares, UW (DE) 10 (5,4)
DLCO, % 31,1
Prueba de la marcha de 6 minutos (PM6M), metros (DE) 352,4(160)
Trasplante pulmonar, % 47,8
Supervivencialibre de trasplante alos 3 afios, % 52,4

DLCO: difusion de mondéxido de carbono; UW: unidades Wood.

Conclusiones: Se trata de pacientes gravemente enfermos desde edad temprana. Tiene embarazo precoz con
gran nimero de hijos. Es probable que la alta frecuencia de endogamia en la etnia gitana tengaimpacto en la
trasmision de EV OP favoreciendo la aparicion de nuevos portadores homocigotos. Actualmente, nuestra
principal preocupacion es la baja proporcion de miembros que aceptaron ser estudiados, siendo mas del 50%
de los que rechazaron el estudio genético y asesoramiento.



