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Resumen

Introduccién y objetivos. En 2005 se describié una nueva entidad genética caracterizada por bradicardiay
fibrilacion auricular in utero, asociado con el sindrome de QT corto. Esta enfermedad es potencialmente letal
y causada por una mutacion de novo en el gen KCNQL.

M étodos: En nuestro estudio se describe e seguimiento clinico alargo plazo de tres pacientes no
relacionados entre ellos y afectados por esta misma mutacion y entidad clinica. Los tres pacientes habian
nacido sin complicacionesy mostraron a nacer fibrilacion auricular y un intervalo QT corto en el ECG. El
estudio genético mostro que los 3 eran portadores de la misma variante (p.V141M_KCNQL1), como la
previamente descrita. Esta variante era de novo en los 3 casos.

Resultados: En un paciente se implantdé marcapasos por bradicardia extremaalos 7 dias de vida. Se ha
observado dilatacion progresivadel ventriculo. Lainsuficiencia cardiaca por miocardiopatia dilatada grave
provocd lamuerte alos 8 afios de edad. En otro paciente también se le implantd marcapasos por insuficiencia
cronotrépica. Se ha observado también dilatacion progresivadel ventriculo. Este paciente estéd bajo quinidina
por viaoral debido aintervalo QT corto extremo. El tercer paciente muestra fibrilacion auricular permanente,
intervalo QT corto y moderada dilatacion ventricular pero no ha precisado marcapasos.

Conclusiones: Nuestros resultados apoyan el papel altamente patdgeno de la mutacién p.vV141IM _KCNQ1
causante de rara entidad. El seguimiento muestra fibrilacion auricular persistente de los pacientes e interval os
QT cortos junto con diferente grado de dilatacion ventricular y alto riesgo de muerte sbita.



