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Resumen

Introducción y objetivos: La laminopatía congénita es una alteración genética con afección neuromuscular
o afección cardiaca por mutaciones en el gen de la lámina LMNA. Clásicamente estos pacientes presentan
una falta o pérdida de deambulación desde edades precoces siendo la degeneración muscular la causa de
muerte. Con el avance de las nuevas técnicas de fisioterapia y ventilación no invasiva, estos pacientes han
cambiado la historia natural, hallándose en muchos de ellos afección cardiológica en forma de arritmias,
insuficiencia cardiaca y muerte súbita a cualquier edad por afección temprana del tejido de conducción.

Métodos: Se ha realizado un estudio prospectivo internacional en nuestro centro a 29 pacientes jóvenes (2-31
años) con mutación en el gen LMNA y afección neuromuscular con la forma Drop-Head y Emery Dreifuss.
Se ha realizado ecocardiografía con estudio de deformación cardiaca, estudio electrofisiológico e implante de
Holter subcutáneo con monitorización remota (45% de los pacientes viven fuera de España).

Resultados: La ecocardiografía ha puesto de manifiesto diferentes grados de alteración en la deformación
cardiaca, siendo esta más grave cuanto mayor era el paciente. El estudio electrofisiológico ha demostrado
silencio auricular en 4 pacientes. El Holter ha puesto de manifiesto una asistolia de 25 segundos, bradicardias
extremas (2), fibrilación auricular paroxística (5), taquicardia ventricular (2) y fibrilación ventricular (1). En
éste último, el cuadro sincopal asociado fue inicialmente atribuido a una crisis convulsiva, pero la lectura del
Holter subcutáneo permitió hacer el diagnóstico de FV. Un paciente ha precisado el implante de un
marcapasos y 3 pacientes han requerido el implante de un DAI.

Conclusiones: El estudio cardiológico exhaustivo y sistemático de estos pacientes es primordial para
asegurar una adecuada estratificación de riesgo para arritmias y muerte súbita. El seguimiento mediante
Holter subcutáneo permite obtener información del estado del tejido de conducción.


