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Resumen

Introduccién y objetivos. El infarto agudo de miocardio (IAM) es una complega patologiay unade las
principales causas de muerte en | as sociedades occidentales. Sin embargo, el conocimiento de la base
genéticaimplicada en las enfermedades i squémicas es muy limitado. Una de las principales vias metabdlicas
gue pueden estar relacionadas con €l riesgo de desarrollar eventos cardiacos implica alas proteinas que
participan en la aterotrombosis.

M étodos: Se analizaron variantes genéticas en 24 genes que codifican proteinas implicadas en laviade la
aterotrombosis, mediante secuenciacion masiva con latecnologia de Illumina, en 24 pacientes con IAM. La
presencia de mutaciones fue confirmada mediante secuenciacion directa de Sanger y se usaron |0s programas
Pdb viewer, MutationTester, SNAP2, SIFT2, Polyphen y PhD-SNP paravisualizar y pararealizar las
prediccionesin silico del efecto de las mutaciones.

Resultados: En un paciente, seidentifico lavariante p.Ala2058Gly en el gen ABCA1. Este gen codificala
proteina transportadora ABC dependiente de ATP1, la cual es crucial en €l paso inicial de laformacion dela
lipoproteina de alta densidad (HDL) y en el transporte reverso del colesterol. Todos |os programasin silico
de prediccion sugirieron un efecto patol 6gico de esta variante.

Conclusiones: Mutaciones en el gen ABCA1 pueden tener un papel en el desarrollo de IAM. Esimportante
recordar que variantes en el gen ABCA 1 se habian asociado con un incremento en €l riego de enfermedades
coronarias y enfermedades isquémicas. Por tanto, se requiere estudiar las variantes en las vias de la
ateroesclerosis con mayor profundidad para discernir el posible papel de mutaciones en estos genes en el
IAM.



