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Resumen

Antecedentes: Las mutaciones en el gen SCN5A se asocian a desarrollo de arritmias cardiacas (sindrome de
Brugada (SB), Sindrome del QT largo (SQTI), defectos de la conduccion cardiacay fibrilacidn ventricul ar
idiopatica), miocardiopatias (miocardiopatia dilatada (MCD) y miocardiopatia no compactada del ventriculo
izquierdo (MCNC)), asi como otras anomalias estructural es cardiacas.

Objetivos. Estudiar |as alteraciones estructural es presentes en €l ecocardiograma de portadores de
mutaciones/variantes en el gen SCN5A.

M étodos. En 103 pacientes con diagndstico previo de SB (93,89%), SQTI (8,8%) y parada cardiaca o
arritmias ventriculares (3,3%) se realizo secuenciacion del gen SCN5A, identificandose la presenciade
mutaciones/variantes en 11 probandos no relacionados (G1743R en 3, y € resto: R27H, S524Y, R620H,
V728I, E901K, E1032K, E1151stop y N1443S) después de excluir polimorfismos conocidos. En todos se
Ilevo a cabo estudio ecocardiografico. Se ofrecio estudio cardiol6gico y genético afamiliares de primer
grado.

Resultados: Se estudiaron un total de 52 individuos (ind), 4,7 ind por familia. EI motivo del estudio genético
fue SB en 9 familias (39 ind), parada cardiacaen 1 (5ind) y arritmias ventriculares en 1 (8 ind). 12 (23%)
mostraron anomalias estructurales en el ecocardiograma: 3 tenian MCD (todos de la misma familiay todos
portadores); 3 hipertrofia ventricular izquierda (HV1), todos portadores.G1743R (2 ind) y EQ01K (1 ind); 2
hipertrabecul acion ventricular izquierda (ambos de la mismafamiliay portadores de S524Y); 1 tuvo
dilatacion ventricular derecha (portador de G1743R); 4 presentaron enfermedad valvular significativa (3
insuficiencia adrtica (IAo) y 1 insuficienciatricuspidea, 3 de ellos eran portadores). 2 ind con Ao asociaban
dilatacion del VI y delaraiz adrtica (ambos portadores de R620H); 1 paciente no portador tenia una
membrana subadrtica. Se compararon |os ecocardiogramas de portadores (34,65%) y no portadores
(18,35%): 10 (26%) ind portadores mostraban anomalias ecocardiogréficas en comparacion a2 (11%) ind no
portadores (p = 0,1).

Conclusiones: Las anomalias estructural es son frecuentes en portadores de mutaciones/variantes del gen
SCN5A. En nuestra serie es frecuente la asociacion a presencia de dilatacion de las camaras cardiacas, HV|,
hipertrabeculacion y enfermedad valvular. Se precisa de largas seriesy registros multicéntricos para
demostrar dicharelacion.



