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Resumen

Introduccién: En al afio 2000 se identifico el gen BMPR2 como responsable del desarrollo de hipertension
arterial pulmonar (HP), desde entonces se han descrito mas de 200 mutaciones y, aunque |os cambios
histol égicos sean similares en pacientes con 0 sin mutacion, existen diferencias en su expresion clinica.

Objetivos. Determinar la prevalencia de mutacion en el gen BMPR2 en una poblacion de pacientes con HP
idiopética (HPI) o hereditaria (HPH) y describir diferencias clinicas.

M étodos. Seincluyeron pacientes con HPl e HPH en seguimiento entre diciembre del 2011 y enero del
2012. Serealizo e estudio genético, mediante sonda de amplificacién dependiente de laligadura de
multiplex para grandes defectos y secuenciacién para mutaciones puntuales y un andlisis retrospectivo de
variables clinicas, ecocardiogréficas, hemodinamicasy respiratorias en e momento del diagnéstico de la
enfermedad y a afo.

Resultados: Seincluyeron 61 pacientes, 52 con HPI y 9 con HPH. Se detecté mutacion en el gen BMPR2 en
14 pacientes, 8 (15,4%) con HPI y 6 (66,7%) con HPH. Se encontraron 13 mutaciones diferentes (delecién
del exdn 2, delecidn completa de un alelo, duplicacidn del exdn 2, 7 sustitucionesy 3 microdeleciones), 5 de
estas mutaciones no estaban descritas previamente. No hubo diferencias estadisticamente significativas en €l
tiempo de seguimiento entre ambos grupos. L os pacientes con mutacion eran significativamente mas jovenes
(32,5 £ 9,6 anos vs 42,8 + 13,3 aflos), todos tuvieron una respuesta negativa en €l test vasodilatador agudo y
las pruebas de funcion respiratoria fueron significativamente mejores (% CVF 96,8 + 7,8 vs 88,3 + 14,3%,
FEV199,1+92vs854+ 14,4y KCO 87,8+ 12,5vs 76,1 + 18,8). No se encontraron diferencias en el resto
de parametros en el momento del diagnostico ni al afio.

Conclusiones: La prevalencia de mutacién en € gen BMPR2 en nuestra serie es del 15,4% en HPI y del
66,7% en HPH. Se encontraron 13 mutaciones diferentes de las cuales 5 no estaban descritas previamente.
Una mutacion en el gen BMPR2 parece asociarse a un debut de la enfermedad a edad més joven, ausencia de
respuesta en €l test agudo vasodilatador y mejor funcion respiratoria. Es necesario continuar con los estudios
genéticos en HP ya que esto permitiriaampliar el nimero de mutaciones conocidas, definir diferentes
expresiones clinicasy ampliar el consegjo genético.



