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Resumen

Antecedentesy objetivos. LaMiocardiopatia Dilatada idiopatica (MD) es la causa més frecuente de
Trasplante Cardiaco (TxC) en el mundo. Cuando se llevan a cabo estudios familiares clinicos hasta el 48 %
de las MD tienen un origen genético. Aunque mas de 30 genes diferentes se han relacionado con laMD, €l
numero de casos explicables por mutaciones en |os genes descritos es todavia pequefio. Se desconoce si
mutaciones en |os genes desmosdmicos (hasta ahora solo relacionados con la displasia arritmogénicade VD)
pueden ser responsables de un niUmero significativo de casos de MD.

M étodos: Analizamos |os genes desmosdmicos (PKP2, DSP, DSC2, DSG2 y JUP) en 90 pacientes (edad
media 47,9 £ 13,5 afios, 80 % varones) sometidos a TxC por MD. Comparamos |as caracteristicas clinicas e
histol 6gicas entre los distintos sujetos en funcion de los hallazgos genéticos.

Resultados: Se documentaron mutaciones patogénicas en 12 pacientes (13 %) (5 pacientes tenian
mutaciones patogénicas en PKP2, 3en DSP, 3en DSG2y 1 en JUP). Otros 11 pacientes (12 %) mostraron
mutaciones de significado incierto (4 en PKP2, 3en DSC2, 2en DSP, 1 en DSG2 y 1 en JUP). Tres pacientes
con mutaciones patogeéni cas eran ademas portadores de mutaciones de significado incierto (2en DSC2y 1 en
DSP). El fenotipo clinico de los pacientes con mutaciones patogénicas eraindistinguible de los sujetos sin
alteraciones genéticas. El andlisis histol6gico tampoco mostro diferencias entre ambos grupos. La evaluacion
de 82 familiares pertenecientes a 16 familias con ateraciones genéticas identifico 41 portadores de los que

4 presentaban MD.

Conclusiones: Las mutaciones en |os genes desmosdmicos son frecuentes en |os pacientes con MD
sometidos a TxC. La prevalencia de mutaciones descrita es mayor que la comunicada hasta ahora en otros
genes. El andlisis de los genes desmosomicos debe considerarse en |os pacientes con MD.



